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Reconhecimento nas Doencas Raras: Dr. Roberto Giugliani
recebe o “Life for MPS Award” na Italia

O médico geneticista brasileiro, Dr. Ro-
berto Giugliani, foi homenageado em Flo-
renca, na Italia, com o prestigiado “Life for
MPS Award”. O Dr. Giugliani é professor
titular do Programa de Pos-Graduacao em
Genética e Biologia Molecular da Universi-
dade Federal do Rio Grande do Sul (UFRGS),
fundador do Servico de Genética Médica do
Hospital de Clinicas de Porto Alegre (HCPA)
e do Instituto Genética para Todos, e um dos
idealizadores da Casa dos Raros. Concedido
a cada dois anos por pares internacionais, o
prémio reconhece a trajetéria de uma vida
dedicada ao avanco cientifico e ao cuidado
nas mucopolissacaridoses (MPS). Trata-se
de um marco inédito: é a primeira vez que
a honraria contempla um profissional fora
do eixo Europa-América do Norte. “E uma
honra enorme integrar esse seleto grupo.
Esse prémio celebra uma jornada iniciada
em 1972, quando eu era aluno de medicina
e fui orientado pelo Prof. Clévis Wannmacher
a estabelecer um método bioquimico para a
triagem para as mucopolissacaridoses (MPS)
no Departamento de Bioquimica da UFRGS”,
lembra Giugliani, reconhecido como um dos
pesquisadores mais influentes do mundo na
area de doencas raras, com mais de 600 pu-
blicagdes em revistas internacionais e mais
de 100 teses e dissertacdes orientadas.

MUCOPOLISSACARIDOSES
Nas ultimas cinco décadas, o cenario
das MPS transformou-se radicalmente de
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Prémio reconhece dedicacédo
a pesquisa das mucopolissacaridoses

“E a primeira vez que a

honraria contempla um

profissional fora do eixo
Europa-Ameérica do Norte”

doencas sem diagndstico para condi¢des
trataveis. Como nas MPS o tempo ¢é essen-
cial, o diagnéstico precoce é crucial para sal-
var vidas. “Quanto mais cedo o tratamento é
implementado, melhores sdo os resultados.
A Rede MPS Brasil tem auxiliado médicos e
familias, e a inclusdo da pesquisa das MPS
no teste do pezinho (triagem neonatal) é o
passo decisivo para encurtar essa saga diag-
noéstica”, destaca o especialista.
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Casa dos Raros

Uma nova fronteira a ser superada é
cruzar a barreira sangue-cérebro para fazer
as terapias administradas no sangue atin-
girem o sistema nervoso central. Moléculas
inovadoras com essa capacidade j& foram
aprovadas no Japdo e nos Estados Unidos
(no Brasil elas aguardam aprovacao da An-
visa), além de protocolos promissores de
terapia génica estarem em fase avancada
de desenvolvimento.

AGENTE INTEGRADOR

A justificativa do prémio também exalta
a capacidade de Giugliani de criar pontes.
Para ele, a colaboracéo internacional entre
centros qualificados é indispensavel para
acelerar os estudos sobre doencas raras.
Contudo, o acesso equitativo as inovagdes
permanece um desafio. “O Brasil avangou ao
incorporar no SUS todos os tratamentos para
MPS aprovados pela Anvisa, pois ndo tratar
é socialmente injusto e mais custoso para a
sociedade. Mas essa ainda ndo é a realidade
de grande parte da América Latina”, pondera.

Aos jovens médicos e cientistas, o gene-
ticista deixa uma mensagem de persisténcia:
“Levem esperanca as familias, pois sempre
ha algo a fazer. Ndo desistam e trabalhem
cada vez mais em conjunto’, incentiva.

A matéria também esta
disponivel online. Escaneie
ou cligue no QR code
para acessa-la
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O Elo Pet: como cdes e gatos impulsionam
pesquisas sobre doencas geneéticas raras

Do ponto de vista biolégico, humanos,
cdes e gatos compartilham uma coevolu-
¢ao milenar e uma semelhanca genética que
abre portas fundamentais para a medicina
e a fisiologia comparada.

A relacdo com o cao (Canis lupus fami-
liaris) iniciou-se na pré-histéria a partir do
lobo cinzento, expondo ambas as espécies
as mesmas pressdes ambientais e evolutivas.
"Apesar de humanos e caninos pertencerem
a diferentes ordens de mamiferos, os geno-
mas humano e canino apresentam cerca
de 95% de sintonia (semelhanca)”, explica
a Dra. Ana Paula Sommer Vinagre, profes-
sora titular da Universidade Federal do Rio
Grande do Sul (UFRGS) e coordenadora do
Laboratério de Metabolismo e Endocrino-
logia Comparada (LAMEC/ICBS).

ADAPTACOES

Essa convivéncia moldou adaptacdes
comuns, desde a capacidade dos caes
em digerir o amido até elos hormonais

Acompanhe o projeto Fisiologia
Animal para Todos pelos perfis

no Instagram @lamec_ufrgs e
@fisiovetufrgs.
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regulados pela ocitocina durante o contato
visual entre tutores e pets.

PATOLOGIAS RARAS

Essa sintonia gendmica explica por que
0s animais desenvolvem espontaneamente
doengas muito parecidas com as humanas.
Um exemplo marcante ocorre nos caes da
raca Golden Retriever, que podem apresentar
a Golden Retriever Muscular Dystrophy, equi-
valente a Distrofia Muscular de Duchenne
ligada ao cromossomo X em humanos.

ONE HEALTH

O estudo dessas condicbes genéticas
e patologias raras em modelos animais
espontaneos impulsiona tanto a medicina
veterinaria quanto a humana, reforcando
o conceito de Saude Unica (One Health).
“Cdes e gatos de tutores obesos também
se tornam obesos e podem desenvolver as
mesmas patologias consequentes da obesi-
dade, como excesso de colesterol, hiperten-
sao, diabetes, etc”, destaca a pesquisadora.

INTEGRACAO
A selecdo artificial intensificada a partir
da Era Vitoriana deu origem a mais de 400

Genomas humanole cnino apresentam
cerca de 95% de semelhanca
ragas caninas, aumentando a variabilidade
fenotipica e a predisposicdo de linhagens
especificas a determinadas mutacdes. Para
orientar a sociedade sobre essas particula-
ridades e promover a integra¢ao entre bio-
logia, medicina humana e veterinaria, a Dra.
Anapaula coordena o projeto de extensdo
universitaria “Fisiologia Animal para Todos".
A iniciativa promove palestras em escolas e
acoes de divulgacao cientifica para cons-
cientizar sobre a vacinacdo, castracdo e
doengas cronicas em pets e pessoas.

A matéria também esta
disponivel online. Escaneie
ou cligue no QR code
para acessa-la

RS celebra inclusao de Imunodeficiéncia Combinada
Grave e Atrofia Muscular Espinhal no Teste do Pezinho

O Rio Grande do Sul avanca na bio-
tecnologia em saude publica ao incluir a
Imunodeficiéncia Combinada Grave (SCID) e
a Atrofia Muscular Espinhal (AME) no Teste
do Pezinho do SUS. Operado pelo Labora-
tério Anthony Daher, na Casa dos Raros, o
programa utiliza biologia molecular automa-
tizada (RT-gPCR) para analisar o DNA a partir
da gota de sangue em papel-filtro, atendendo
a cerca de 8 mil recém-nascidos por més.

AGILIDADE

A inclusdo de doencas genéticas raras
exige agilidade diagnostica para garan-
tir o tratamento antes do surgimento de

sequelas irreversiveis. A Dra. Mariluce Rie-
gel-Giugliani, biéloga geneticista e coorde-
nadora do Laboratério Anthony Daher da
Casa dos Raros, fala sobre o impacto clinico
da mudanca. “Para essas duas doencas, o
tempo é absolutamente critico para ter as
funcdes neuroldgica e imunoldgica preser-
vadas. Na SCID, o bebé nasce sem defesa
imunoldgica, fazendo com que infeccdes
comuns possam ser fatais nos primeiros
meses. Quando o diagnostico ocorre nos
primeiros dias, a quase totalidade das crian-
cas tem chance de vida normal. Na AME,
onde os pacientes sdo incapazes de pre-
servar os neurodnios motores, o beneficio é

méximo quando o tratamento comeca antes
dos sintomas. Identificar essas doencas no
teste do pezinho é o que permite comecar
a tratar a tempo", explica.

SuUS

Os testes alterados acionam imedia-
tamente a busca ativa da Casa dos Raros,
encaminhando os casos alterados para o
Hospital de Clinicas de Porto Alegre (HCPA)
para confirmacgdo diagndstica e tratamento
agil no SUS (Sistema Unico de Saude).
O projeto inclui também a capacitacdo das
equipes de coleta nas maternidades e pos-
tos de saude de todo o Estado.

Mitchell Luo/Unsplash
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Terapia CAR-T transforma a oncologia no Brasil, mas enfrenta
desafios de acesso e custos

A terapia com células CAR-T representa
um dos avancos mais transformadores da
oncologia moderna, conforme aponta o
artigo cientifico publicado na revista Fron-
tiers in Hematology (Guerino-Cunha et al.,
2026). O tratamento reprograma genetica-
mente as células de defesa do préprio pa-
ciente para reconhecer e destruir tumores
agressivos, como leucemias e linfomas de
células B. Apesar de oferecer altas taxas
de remisséo, ultrapassando 80% em casos
graves de leucemia linfoblastica aguda em
criangas e jovens, o estudo alerta que a ex-
pansdo dessa tecnologia no Brasil enfrenta
grandes gargalos econdmicos, regulatérios
e estruturais.

BARREIRA FINANCEIRA

Segundo os autores do estudo, o Brasil
€ 0 Unico pais da América Latina com tera-
pias CAR-T registradas comercialmente pela
Anvisa, incluindo produtos como Kymriah,
Yescarta, Tecartus e Carvykti. No entanto, os
dados levantados mostram que o custo de
fabricagdo pode atingir US$ 500 mil (mais
de R$ 2,5 milhdes) por paciente, sem contar
custos com internacdo e manejo de efei-
tos colaterais graves, como a sindrome de

Pais é o tnico da América Latina com terapias
registradas comercialmente em érgéo regulador
liberagdo de citocinas e complicagdes neu-
roldgicas. Essa barreira financeira gera uma
forte disparidade entre o Sistema Unico de
Saude (SUS) e o setor privado. Na saude
suplementar, a falta de incorporacao no rol
de coberturas obrigatdrias da Agéncia Na-
cional de Saude Suplementar (ANS) leva a
frequentes negativas de custeio por opera-
doras. A consequéncia destacada no artigo
¢ o salto na judicializacdo: a Justica brasileira
tem decidido favoravelmente aos pacientes
em cerca de 96% das acdes. Ja no SUS, a
burocracia e os prazos de até 150 dias para
a infusdo fazem com que muitos doentes
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Diagnéstico precoce evita sequelas irreversiveis

Rocky Mountain MS Center

Luma Pimentel/Unsplash

tenham seus problemas agravados antes de
receber a terapia.

SAIDAS

Para superar esses entraves, o levanta-
mento sugere que o Brasil deva investir em
producdo nacional e parcerias estratégicas.
A colaboragao entre a Fiocruz e a organiza-
¢ao norte-americana Caring Cross busca pro-
duzir terapias no pais para o SUS a um custo
reduzido de cerca de US$35 mil por dose.
Projetos do INCA com o Children’s Hospital
of Philadelphia e pesquisas de centros como
a USP de Ribeirdo Preto e o Instituto Butantan
também impulsionam ensaios clinicos locais.
Os especialistas do painel analitico concluem
que garantir o acesso sustentavel exige di-
retrizes clinicas unificadas, capacitacdo de
equipes multidisciplinares e novos modelos de
pagamento baseados em resultados. Apenas
alinhando inovagao e equidade o pais conse-
guira democratizar esse tratamento transfor-
mador, refletem os autores do estudo.

A matéria também esta
disponivel online. Escaneie
ou cliqgue no QR code
para acessa-la

A iniciativa coloca o Rio Grande do Sul
na vanguarda da aplicacdo da Lei Federal n®
14.154/2021, que prevé a expansdo gradual
do rastreio neonatal no Brasil. Para a coor-
denadora e especialista da Casa dos Raros, a
alianca reforca o compromisso social da ins-
tituicdo com a saude publica. “Essa parceria
é a materializacdo da nossa missao em poli-
tica publica no SUS, ao alcance de qualquer
familia. Significa detectar doengas antes de
danos irreversiveis e provar que unir socie-
dade civil, ciéncia e poder publico transforma
vidas. E exatamente para isso que a Casa dos
Raros existe,, diz.

A matéria também esta
disponivel online. Escaneie
ou cliqgue no QR code
para acessa-la

O30




K/

RN ~ A
%% CONEXOES INFORMACAO

04

Como o neurodesign melhora a acessibilidade sensorial

A experiéncia de um espaco vai muito
além do que os olhos podem ver. Em clini-
cas, hospitais e espacos publicos, o design
de interiores, a iluminacdo, a acustica e a
circulacdo impactam diretamente o bem-
-estar de pacientes com hipersensibilidade
sensorial ou limitagdes motoras complexas.
Projetar para essa diversidade exige uma mu-
danca profunda de perspectiva no mercado
arquitetdnico.

A arquiteta e especialista em neurocién-
cia aplicada a arquitetura, Priscilla Bencke,
destaca que um dos principais equivocos
da profissdo ainda é a centralidade na esté-
tica visual. "Um dos principais erros ainda é
projetarmos espacos predominantemente a
partir daquilo que enxergamos. A arquite-
tura tem uma tradicdo muito visual e, muitas
vezes, a discussdo acaba concentrada em
estética, cores, formas e materiais. Mas a
nossa experiéncia ambiental é multissenso-
rial”, pontua.

Ela explica que varidveis como acuUstica,
temperatura, odores e iluminacdo determi-
nam o nivel de conforto ou estresse de quem
frequenta o local. "Um ambiente pode ser vi-
sualmente muito bonito e, a0 mesmo tempo,
ter reverberagdo excessiva, cheiro muito in-
tenso, iluminacdo ofuscante, temperatura
desconfortavel, excesso de estimulos visuais
ou nenhuma possibilidade de afastamento e
privacidade”, alerta Priscilla.

CONSCIENCIA SENSORIAL

Outro ponto crucial é abandonar a ideia
de que existe um padrdo Unico de percepgdo
espacial. Para Priscilla Bencke, projetar para um
suposto "usuario médio” ignora a diversidade
de caracteristicas sensoriais, cognitivas e fisicas
das pessoas. Por isso, a pergunta central do
projeto deve mudar de “como esse ambiente
deve ser?” para "quem s&o as diferentes pes-
soas que irdo experimentar esse ambiente e
do que elas precisam?”.

Embora solucées como salas de descom-
pressdo tenham ganhado espaco em proje-
tos modernos, Priscilla enfatiza que elas ndo
resolvem isoladamente os problemas de um
projeto inadequado. “A sala de descompressao

contraste adequado, circulagdo intuitiva e
posicionamento de areas silenciosas.

Além disso, Priscilla alerta para o impacto
financeiro de um projeto negligente: “Preci-
samos considerar o custo de um ambiente

Design de interiores impacta bem-estar de pacientes

com hipersensibilidade sensorial ou limitagées motoras complexas

é extremamente valida, mas ela ndo pode
funcionar como uma compensacéo para um
edificio inteiro sensorialmente hostil. O ideal
é que todo 0 ambiente seja projetado com
maior consciéncia sensorial, e que essa sala
funcione como uma possibilidade adicional de
autorregulacao’, defende a especialista.

CUSTO

Engana-se quem pensa que incorporar o
neurodesign e a acessibilidade sensorial en-
carece obrigatoriamente uma obra. Grande
parte das melhorias decorre de escolhas es-
tratégicas feitas no inicio do planejamento,
como a organizacao do layout, setorizacao,

inadequado, incluindo reformas posteriores,
necessidade de adaptag¢des, desconforto dos
usuarios, reducdo da permanéncia e, depen-
dendo do contexto, até perda de autono-
mia. Eu gosto de pensar que projetar para
a diversidade nao significa necessariamente
acrescentar coisas ao projeto. Muitas vezes
significa justamente retirar excessos, orga-
nizar melhor os estimulos e fazer escolhas
mais conscientes”, observa.

A matéria também esta
disponivel online. Escaneie
ou cligue no QR code
para acessa-la
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