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INTRODUCAO

A Sindrome da Delegdo 22911.2 é uma doenca
genética rara. Suas manifestacdes podem incluir
alteracoes craniofaciais, cardiacas,
neuropsicoldgicas e
hematoldogicas/imunolégicas, que requerem
diagndstico precoce e manejo multiprofissional.
No Brasil, a Politica Nacional de Atencao Integral
as Pessoas com Doencas Raras (PNAIPDR),
criada em 2014, organiza o0s niveis de
assisténcias para doencas raras e enfrenta
desafios para sua implementagdo. Em Portugal,
o Servico Nacional de Saude oferece acesso a
assisténcia primaria e hospitalar, porém 1/3 dos
portugueses possuem seguro saude.

OBJETIVO

Comparar o acesso a saude de individuos com
Sindrome de Delecdo 22g11.2 no Brasil e em
Portugal.

METODOLOGIA

Utilizacdo de questionarios online com 68
questdes, via Google Forms, enviados por meio
de canais de comunicacdo digital, no Brasil
incluindo grupo de pais e as paginas
@cienciaesaude.sd22g11.2 nas redes sociais, e
em Portugal através de telefonema para
pacientes de uma Unidade de Genética Médica

RESULTADOS E DISCUSSAO

Dos 65 brasileiros, 24 (37%) eram do sexo feminino
e 41 (63%) do sexo masculino. Os 14 portugueses
se dividiam igualmente entre sexo masculino e
feminino. A média de idade entre os portugueses foi
de 16,31 (DP=12,27) anos e entre os brasileiros foi
de 7,2 (DP=7,1). A média de idade de diagndstico foi
de 3,2 (DP=5,1) anos entre brasileiros e 5,8 (DP=2,4)
entre o0s portugueses (p-valor=1). A primeira
consulta com geneticista foi em média com 2,8
(DP=5,1) anos entre os brasileiros e 7,7 (DP=3,6)
anos em Portugal (p-valor=0,001).

Entre os 12 especialistas recomendados, os
brasileiros conseguiram acessar em média 9,3
(DP=1,7), enquanto os portugueses acessaram em
meédia 8,7 (DP=0,6) profissionais. A Figura 1
mostra a taxa de acesso a cada uma das 12
avaliagcbes de saude.
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Figura 1: Acesso a avaliagdo de especialistas entre individuos
com SD 22qg11.2

Ambos paises apresentaram  atrasos em
diagnostico e acesso a saude especializada, sendo
os brasileiros com médias mais precoces. As
principais discrepadncias de acesso foram em
hematologia, nefrologista e geneticista. Portugal
apresentou, em geral, maior acesso as terapias de
apoio. Ambos fornecem cerca de 75% das
necessidades em saude dos participantes.

CONCLUSAO

Os dois paises apresentam dificuldades a serem

superadas, relacionadas com um manejo
multifacetado intrinseco da doenca. O estudo
explora diferencas regionais e destaca
semelhancas que norteiam as  principais

reivindicagcdbes dessa populacdo, ressaltando a
necessidade de um protocolo de atendimento em
ambos os paises.
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