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I N T RO D U QAO Recorréncia familiar N %

Sim 29 30,2
As doencgas raras (DR) séo condigcoes de baixa prevaléncia Nio - 6.7
individualmente, mas que, em conjunto, afetam até 10% da -
~ . . L. Familiar portador
populagao mundial. O diagnéstico dessas doencgas, frequentemente . ” 366
tardio e complexo, caracteriza a chamada “odisseia diagndstica”, ma 10 33'3
s . rmaos !
marcada por multiplas consultas, encaminhamentos e exames, que Genit 3 100
.. . ~ . enitores l
prolongam o inicio do tratamento e impdem aos pacientes e suas S 3 100
e s . . s . . ~ . VOS ,
familias sobrecarga fisica, psicolégica e socioeconémica.
Tios 3 10,0
Consanguinidade

Sim 23 24,4

OBJETIVO o 7 755

Idade materna (em anos)

Analisar os perfis clinico, sociodemogréafico e assistencial, Média (DF) 26 (6.2)
bem como identificar o tempo da jornada diagnéstica de Idade paterna
individuos com DR na Macrorregido de Saude (MRS) do hcdialiBE] EEE)
Sudoeste da Bahia. Idade inicio sintomas
Média (DP); Mediana (p25-p75) 3,2(7,6); 0,6 (0,0-2,0)
0-1 57 80,2
METODOLOGIA o . .
>10 5 7,0
Sintomas mais prevalentes
Trata-se de uma coorte prospectiva, realizada entre 2023 e Auizsoliolgesshvolyimentalgiobat 25 27,7
2024, com 96 participantes procedentes da MRS do Sudoeste Convulsao 18 21,6
Bahiano, atendidos no Complexo Hospitalar Universitario Anormalidade da substancia branca cerebral 12 14,4
Professor Edgard Santos (COM-HUPES/UFBA), localizado na Convulsges mioclonicas 1 13,2
cidade de Salvador na Bahia (SSA/BA), integrante da Rede Atraso no desenvolvimento motor 7 8,4
Nacional de Pesquisa em Doencas Raras (RARAS). A coleta de Microcefalia 6 7,2
dados incluiu entrevistas presenciais, com aplicacdo de Surdez 6 7,2
questionarios padronizados e analise de prontuarios; os dados Unidade de encaminhamento
foram tratados por analise estatistica descritiva, estratificagéo Ambulatorial 81 91,0
etdria e socioeconOmica, além do calculo da odisseia Internagdo hospitalar 5 5,6
diagnoéstica, classificada em curta, moderada e longa. UBS 3 3,3

Numero de médicos consultados

Odisseia Curta

RE S U LTAD OS E D IS C U S SAO Média (DP); Mediana (P25-P75) 1,8(0,9);2,0(1,0-2,0)

Odisseia Moderada

A amostra foi composta, majoritariamente, por criangas pardas, Média (DP); Mediana (P25-P75) 2,6/(1,7):2,0{1,0:4,0)
de baixa renda e a jornada diagndstica média (DP) foi de 4,4 (+5,8) Odisseia Longa

anos, com 32,5% obtendo diagndstico com mais de 5 anos. A Média (DP); Mediana (P25-P75) 4,9(4,5);3,0(2,0-6,5)
procedéncia dos individuos foi maior nos municipios de Vitdria da Numero de servigos de satide visitados

Conquista, Itapetinga, Guanambi, Macaubas e Caetité e as DR Odisseia Curta

mais frequentes neste estudo foram: Sindrome de Turner, Doenca Média (DP); Mediana (P25-P75) 1,75(0,75); 2,0 (1,0-2,0)
de Pelizaeus-Merzbacher, Deficiéncia de glutaril-CoA Odisseia Moderada

desidrogenase, Doenca de Niemann-Pick tipo C, Epidermdlise Média (DP); Mediana (P25-P75) 1,6(1,2);1,0(1,0-1,75)
Bolhosa, Fibrose Cistica, Hiperplasia Adrenal Congénita, Odisseia Longa

Mucopolissacaridoses, Osteogénese Imperfeita e Sindrome de Média (DP); Mediana (P25-P75) 4,3(4,8);2,0 (2,0-3,0)
Marfan. Consanguinidade foi observada em 23,9% e o inicio do
quadro em média (DP) aos 3,2 (+7,6) anos.
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