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INTRODUCAO

As doencas raras (DR) representam um importante
desafio para os sistemas de saude, nao apenas pela
complexidade clinica envolvida, mas também pelas e —
lacunas ainda existentes no diagndstico e manejo
desses pacientes.

OBIJETIVO

Avaliar a evolucdo diagndstica e terapéutica de
pacientes com DR registrados em mais de uma fase
no inquérito da Rede Nacional de Doencas Raras

(RARAS).
METODOLOGIA

Foram analisados dados das fases retrospectiva
(2018-2019) e prospectiva (2022 e 2023-2025) do
inquérito epidemiolégico da RARAS. Dados foram
coletados e extraidos do REDCap, e o status
diagnostico foi organizado em quatro grupos:
diagndstico confirmado, suspeito, sem diagndstico e
sem informagao.

RESULTADOS E DISCUSSAO

Foram identificados 1.872 individuos incluidos em
mais de uma etapa, do total de 18.625 registrados
no estudo (Figura 1).
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18.625 participantes do inquérito
1.872 (10%) incluidos em mais de uma etapa
Figura 1: Fases do inquérito.

Considerando os registros dos incluidos em mais de
uma etapa, os diagnodsticos mais frequentes nesta
amostra foram Fenilcetonduria (5,02%), Angioedema
Hereditario (4,80%) e Neurofibromatose Tipo 1
(2,51%). Observou-se progressdao diagndstica ao
longo das diferentes fases do inquérito. Entre a fase
retrospectiva e a prospectiva de 2022, 5,92%
passaram de sem diagndstico ou diagndstico
suspeito para confirmado, e 1,72% de sem
diagndstico para suspeito. Na comparagao entre
fases prospectiva 2022 e atual, 8,21% evoluiram de
diagndstico suspeito ou sem diagnostico para
diagndstico confirmado e 1,59% de sem diagndstico
para diagndstico suspeito. Por fim, entre as fases
retrospectiva e prospectiva atual, 11,64% passaram
de diagndstico suspeito ou sem diagndstico para
diagndstico confirmado e 1,64% de sem diagndstico
para diagndstico suspeito (Figura 2).

Figura 2: Diagrama de status diagndstico entre as etapas
do inquérito.

Quanto as internagdes, 817 pacientes apresentavam
dados disponiveis nas duas fases prospectivas: 37,82%
relataram pelo menos uma internacdao na coleta de
2022 e 52,38% na fase atual.

A tabela 1 apresenta as principais terapias relatadas
nas diferentes fases do estudo.

Retrospectiva Prospectiva Prospectiva

Indicador /Fase 5548 5010) 2022 (2023-2025, atual)

Internacgées - 37,82% 52,38%
rr:u:tal::‘:\rt‘;es o 7088% 78,73% 64,90%
H:;?:;ﬁ::ztoso 45,08% 49,73% 46,90%
;?:l?ill‘i‘tea':;t;o 1238% 19,65% 19,65%

Tabela 1: Prevaléncia de internagoes e tipos de tratamento
entre etapas.

CONCLUSAO

Os achados refletem o avanco dos status diagnodsticos
dos participantes que seguiram o acompanhamento no
inquérito, sugerindo acesso progressivo a métodos
diagnodsticos.

A analise longitudinal evidencia a importancia do
seguimento continuo em doencas raras, permitindo
reclassificacdo diagndstica, avaliacdo de uso dos
servicos de saude e tratamentos realizados. Os dados
obtidos contribuem para uma compreensdao mais
aprofundada da trajetéria clinica desses pacientes e
das demandas assistenciais associadas as DR,
contribuindo para a diminuicao da odisseia diagndstica.
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Apesar de termos 1872 individuos que aparecem em mais de uma etapa, s6 &
possivel fazer esse grafico com 1746 pacientes que tém as informacdes
necessarias. Notem que ha pacientes com diagnostico confirmado na fase 1 que
“somem” porque nao temos valores para eles na fase seguinte.

Dados retirados daqui:
https://docs.google.com/document/d/1s31Ho-FvnPwBLB9BOodFW8ZL23fhXLiUPE

Cma81kTQc/edit?tab=t.0
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