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INTRODUCAO

O Brasil ainda enfrenta importantes desafios no
diagnostico oportuno das doengas raras (DR)
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genéticas. Embora a rede especializada conte 9.3 ANOS
atqalmente com .36 servicos dlstrlpU|dos em 15 DIAGNOSTICO | oisasicie 8.2 anos,
unidades federativas, muitos atendimentos ainda | meANOS em média
ocorrem em hospitais gerais que nao dispdem dos _

, . .. . ~ . Ly Sem diagnostico (n=21)
recursos necessarios a investigacao diagnostica, 15.4%

como € o caso do Hospital Universitario Professor
Alberto Antunes da Universidade Federal de

Alagoas (HUPAA/UFAL). Suspeito (n=37) Confirmado (n=78)
27.2% 57.4%
S yrs . . . Exame molecular 27,1%

Descrever o perfil clinico-assistencial de pacientes

com DR atendidos no Servico de Genética Clinica Exame citogenético 72,9%

do HUPAA/UFAL (SGC/HUPAA/UFAL). NOSOLOGIAS MAIS FREQUENTES (n=115) | FINANCIAMENTO DOS EXAMES (n=115)
o Sindrome de Turner (n=34; 29,6%) o ‘ Pesquisa 18,38% ‘
o Neurofibromatose tipo 1 (n=13; 11,3%) e ‘ SUS 10.29% ‘

M ETO D O LOG IA e Sindrome de Marfan (n=8; 6,9%) e‘ Autofinanciamento 5,88% ‘

Outros 65,45%*

. Outras nosologias (n=60; 52,2%) .

*Judicial, indastria farmacéutica, saude
suplementar e combinages
Em comparagdo com o Inquérito Nacional 2018-2019 :

Diagnésticos confirmados 5,9% menor
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Estudo prospectivo Observacional

‘ Odisséia 1,5 vezes superior ‘
‘ Diagnésticos suspeitos foi 7,7% maior ‘

‘ N&o diagnosticados foi 1,9% menor

Predominaram diagnosticos etiologicos sobre clinicos,
em consonancia com o perfil nacional.

No SGC/HUPAA/UFAL, houve maior uso de testes
citogenéticos e de financiamento por pesquisa, 0
que influenciou no perfil de nosologias observadas
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136 participantes Janeiro de 2024 a Entrevistas e i
usuarios do Janeiro de 2025 revisao de prontuarios Nno peri odo. ~
SGC /HUPAA /UFAL : C O N C L U SAO
\]/ Os resultados indicam que a capacidade do
A4 SGC/HUPAA/UFAL para confirmar diagndsticos e

reduzir a odisseia diagnodstica € inferior aos
parametros nacionais, tendo como principal entrave
a auséncia de financiamento para testes
diagnosticos via SUS-Alagoas. A habilitagdo do
Analise estatistica HUPAA como servico de referéncia em DR
configura-se como medida estratégica para reverter
esse cenario.
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Research Electranie Data Captung

Armazenamento das
informacoes

CEP/HUPAA/UFAL (CAAE: 33970820.0.3113.0155).
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