UNIFESP

-
BifEEQEREAER

Manifestagoes clinicas e desafios assistenciais de pacientes
de um hospital universitario integrante da Rede RARAS

Nathalia 1zabelle Alves da Silva'; Giovanna Rajevski Alves'; Gabrielly Costa Ribeiro?; Julya Fumagalli Santos?; Marcelo

Yamamoto®; Temis Maria Felix*; Débora Gusmao Melo?; Ana Maria Martins®; Sandra Obikawa Kyosen®.
1. Curso de Medicina, Universidade Anhembi Morumbi, Sdo Paulo, SP. 2. Disciplina de Genética, Departamento de Morfologia e Genética,
Escola Paulista de Medicina, Unifesp, Sdo Paulo, SP. 3. Instituto de Genética e Erros Inatos do Metabolismo, Sdo Paulo, SP. 4. Servigo de
Genética Médica, Hospital de Clinicas de Porto Alegre, Porto Alegre, RS. 5. Disciplina de Pediatria Geral e Comunitaria, Departamento de
Pediatria, Escola Paulista de Medicina, Unifesp, Sdo Paulo, SP.

Palavras-Chave: Doengas raras, diagnoéstico tardio, barreiras ao acesso aos cuidados de saude.

Introducao

Os pacientes com doengas raras passam por uma
longa jornada, também chamada de odisseia
diagnostica, entre diferentes profissionais e servicos
de saude até alcangar o diagndstico correto, o que é
custoso para o sistema de satde e é angustiante para
a familia e para o paciente. Muitas doengas raras
apresentam sintomas comuns a varias outras doengas
mais prevalentes, e pacientes com a mesma doenga
podem ter manifestagdes clinicas muito diferentes em
termos de idade de inicio, gravidade e 6rgdos
afetados. A Rede Nacional de Doengas Raras (RARAS) é
um estudo multicéntrico que tem como principal
objetivo a realizagdo de um enquérito de
representatividade nacional acerca da epidemiologia e
clinica desses pacientes.

Objetivo

Descrever os sinais e sintomas apresentados pelos
pacientes atendidos no Centro de Referéncia em
Genética e Erros Inatos do Metabolismo (CREIM) e no
Centro de Genética Médica Prof. Decio Brunoni
(CGM), pertencentes ao Hospital Sdo Paulo/Unifesp e
integrantes da RARAS.

Estudo descritivo e retrospectivo, aprovado pelo
Comité de Etica em Pesquisa da Unifesp (CAAE
33970820.0.3028.5505). A pesquisa foi desenvolvida
em duas etapas:

I.Organlzag:ao de dados coletados, no contexto
do inquérito da RARAS, entre 2023 e 2025

Os dados foram extraidos do REDCap, plataforma
usada pela RARAS para o preenchimento de
formularios projetados pela propria pesquisa, que
levantam informagdes demogréficas e médicas dos
pacientes.

¥» Analise das variaveis

As variaveis analisadas foram: idade dos pacientes,
idade de inicio dos sintomas, idade de diagndstico,
quantidade e carater dos sintomas apresentados com
os termos padronizados pelo Human Phenotype
Ontology (HPO).
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Resultados

Total: N = 244 pacientes

3 Numero de sintomas

(11,4%,
4,1 smtog)as
por pament ”4%

‘ Sexo dos pacientes

FEMININO MAS!
N4
(46,7%)

"I 'dade (em anos)

03 70 18

(51,6%)
S5o0u

mais

MEDIA NO INICIO

MEDIA DE
DOS SINTOMAS ATRASO

10,1

MEDIA NO
DIAGNGSTICO

14,3

4,4

M) Distribuicio de pacientes e sintomas

36 diagndsticos

236 sintomas CGM 73 diagnosticos
diferentes* 12
pacientes 1
-20do GRUPO 1 By 227 sintomas
EIM .20 do GRUPO 2 diferentes
S . 90 do GRUPO 3
« 2 distrofias (DMD)
. o Desvios fenotipicos 40%
Desvios fenotipicos 6,2%
Neurolégico 26%
Neurolégico 37,6%
Cardiorrespiratério 7,9%
Cardiorrespiratério 15,1%
Gastrointestinal 7,1%
Gastrointestinal 24,3%
Genitourinario 5,8%
Genitourinario 2,6%
Musculoesquelético 9,7%
Musculoesquelético 10,7%
Pele e faneros 3,5%
Pele e faneros 0,8%

*excluindo o HPO -
histérico familiar

Desconsiderando as dismorfias nos pacientes do CGM, as
ife Ses neurol foram as mais frequentes nos dois grupos,

no entanto, apenas 25 pacientes (10,2%) somando os dois grupos faziam

cussao e Conclusao

acompanhamento com neurologista.

A analise dos HPOs demonstrou a ampla heterogeneidade fenotipica dos pacientes, evidenciando a

complexidade clinica que caracteriza as doencgas raras. A alta frequéncia

e mamfesta(;oes neurologlcas nos EIM

e de dismorfias nos pacientes acompanhados no CGM esta em consondncia com os dados nacionais
previamente publicados. Observou-se ainda uma discrepancia relevante entre a frequéncia de manifestaces
neuroldgicas relatadas e o baixo nimero de pacientes em acompanhamento com neurologista, reforgando um
possivel subdimensionamento da assisténcia multidisciplinar, situagdo também apontada no levantamento

nacional da Rede RARAS.
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