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INTRODUCAO

No Brasil, estima-se que entre 10 a 13 milhdes de

Fendétipo Contagem  Percentual
pessoas vivem cqm~ algunja_doenga rara (Félix et al., P — T 1.89%
2023). Essas condi¢oes, cronicas e complexas, afetam a
” 74 - - o i 0
satde fisica e o bem-estar dos pacientes. A Rede SPRLIRSER RS 74 HEE
Nacional de Doencas Raras (RARAS) foi criada em 2019, Hemangioma 56 0,51%
visando integrar instituicoes de salde e pesquisa, Neurofibroma plexiforme 49 0,45%
obter_1do d_ados mais robustos sobre doencas raras no Carcinoma de mama 38 0,35%
Brasil. Muitas destas doengas raras podem cursar com o
. . . . . Adenoma hipofisario 25 0,23%
neoplasias. Identificar sindromes de predisposi¢cdo ao
céncer é crucial para vigiléncia e diagnéstico precoce, Adenoma hlpoflsarlo de células somatotréficas 22 0,20%
mas ainda faltam dados estruturados no Brasil. A Rede Adenoma hipofisario de células lactotréficas 21 0,19%
RARAS representa uma oportunidade valiosa para Angiofibromas 19 0.17%
preencher essa lacuna. Osteocondroma 17 0,16%

OBJETIVO

Determinar a prevaléncia de doengas raras com

Tabela 1. Neoplasias mais frequentes no banco de dados

predisposi¢cdo a cancer na casuistica da RARAS.

METODOLOGIA

Este estudo adota uma abordagem mista (quantitativa e
qualitativa) para analisar os dados retrospectivos
(2018-2019) e prospectivos (2022-2024) da rede RARAS,
coletados de prontuarios eletrénicos e entrevistas com
pacientes. Os dados, gerenciados via REDCap, sao
classificados com base nas ontologias HPO e ORPHA,
filtrados por critérios clinicos utilizando consultas SQL e
técnicas de ETL para processamento e analise. Os
ORPHAs foram selecionados junto a base ORPHANET,
desde que se associem a HPOs relacionados a
neoplasias, benignas ou malignas.

RESULTADOS

A partir de um banco de dados de 12.530 pacientes da Rede
Raras, foram selecionados 3530 sujeitos que cumpriam os
requisitos. 1575 sujeitos na coleta retrospectiva (44,68%) e
1955 na prospectiva (55,38%). Dentre eles, 60,06% sao do
género feminino e 39,83% do masculino. Quanto a raga/cor,
46,38% se autodeclaram pardos, 41,36% brancos, 6,63%
pretos, 0,71% amarelos e 0,23% indigenas. Nesta coorte,
38,53% dos sujeitos nasceram na regiao Nordeste, 31,61%
no Sudeste, 14,84% no Sul, 7,25% no Centro-Oeste e 4,68%
no Norte.

No total, sdo 2679 diagnésticos confirmados, 866 suspeitos,
e 67 sujeitos sem diagnéstico. Ha pacientes com mais de
um diagnéstico. A maioria dos diagnésticos foram
etiolégicos (51,75%) ou clinicos (42,92%), e ocorreu até os 5
anos (28,92%). Além disso, 36,83% dos sujeitos
apresentaram os primeiros sintomas antes de completarem
1 ano.

Um total de 142 HPOs de neoplasia foram encontrados e 60
deles aparecem apenas uma vez. A maioria deles referem-se
a tumores benignos. Os dez HPOs mais frequentes sao
apresentados na Tabela 1. Nota-se que, dentre eles, apenas
o carcinoma de mama é maligno.

Dentre os diagnésticos confirmados, sao 290 doengas raras
diferentes. Dentre as 97 doengas que apresentam
neoplasias classificadas (segundo o ORPHA) como
obrigatérias, muito frequentes e frequentes, as dez mais
frequentes sao apresentadas na Figura 1.
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Figura 1. Doencas raras mais frequentes dentre os diagndsticos

DISCUSSAO E CONCLUSAO

Os resultados parciais obtidos revelam o perfil dos
pacientes com doencga rara, bem como as caracteristicas do
banco de dados da Rede Raras, incluindo suas lacunas.
Faz-se necessario obter os dados dos diagnésticos de
cancer e a partir da integracao destas informagodes, sera
possivel inferir a prevaléncia de cancer e de sindromes que
predisp6e ao cancer na casuistica da Rede Raras.
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