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Introducado: O projeto Rede nAcional de doencas raRAS (RARAS) é um estudo multicéntrico
gue tem como principal objetivo a realizacao de um inquérito de representatividade
nacional acerca da epidemiologia, quadro clinico, recursos diagndsticos e terapéuticos e
custos relativos a individuos com doencas raras no Brasil.

A doenca de Fabry (DF) € uma doenca de heranca ligada ao X, que compromete o sistema
neurologico, cardiovascular, renal e gastrointestinal, que pode causar obito precoce se nao
tratada.

Objetivo: Caracterizar o perfil clinico e a odisseia diagnostica de pacientes com DF que
participaram do Rede RARAS.

Método: Estudo descritivo e retrospectivo, com dados coletados entre 2021 e 2025, em
amostra de conveniéncia (CAAE 33970820.0.3028.5505).
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- A mediana de idade do inicio dos sintomas foi 15 anos (3 meses a 67 anos), do
diagnostico foi 30,7 anos (2,4 a 70,2 anos), resultando em uma média de odisseia
diagnodstica de 11,2 anos (1 més a 36,5 anos).

Discussao e Conclusao:

- A maioria dos participantes (n=55) relatou quatro ou mais HPOs, o que corrobora com
o aspecto multissistémico da DF. A média do tempo de odisseia diagnostica de 11,2
anos sugere que ha desconhecimento sobre a DF entre diferentes especialidades
médicas, prejudicando a suspeicao diagnodstica.

- 0O desafio ainda enfrentado pelos pacientes é a demora no diagndstico e o acesso ao
acompanhamento multidisciplinar.



= wamsnvmre

. = ko
o 5 | __i—-ﬁ.s i ‘ : .
ap = /

qr
w7

)
EILAJ:'
A
My

F OO J(
gmamumms ; LRl

24 a27SET

XXXVI Congressoiisili'r:oie E O B R I GA D A

Genética Médica



