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Casa dos Raros completa
um ano de atividades

o dia 28 de fevereiro, a Casa dos
Raros (Centro de Atencao Inte-
gral e Treinamento em Doencas
Raras - CDR) completou um ano de
inauguracao. O novo projeto localiza-
-se em Porto Alegre, RS, e tem como
foco a promogao da avaliagao integral
e multidisciplinar dos pacientes com
doencas genéticas raras, bem como
seus familiares. Tal suporte inclui
testes diagnosticos, orientacao sobre
0 manejo terapéutico, treinamento e
capacitacao de profissionais da saude
gue atuam nessa area, além de pes-
guisas clinicas em doencas raras.
O modelo de atendimento prevé
um acolhimento inicial com coleta de

Perfil Assistencial para
Atendimento na Casa dos Raros

Deficiéncia Intelectual

Atraso e/ou regressao do
desenvolvimento

Sindromes malformativas (malformacgoes
congénitas, sindrome de Down)
Transtorno do espectro autista
Epilepsia

Microcefalia

Doencas neuromusculares
Neurofibromatose

Esclerose tuberosa

Ataxias infantis

Leucodistrofias

Hipotonia

Casal com perdas gestacionais ou 6bito
de filhos sem causa definida

Baixa estatura, problemas de
crescimento

Disturbios do desenvolvimento sexual
Erros inatos do metabolismo

Surdez e cegueira

Sindrome do X-fragil

*Por Carolina Fischinger Moura de Souza, Superintendente
Clinica, Casa dos Raros, Porto Alegre

dados demograficos e
sobre a situacao social
(teletriagem), seguido
de uma teleconsulta médica onde
identifica-se as necessidades de
cada caso sem avaliacao, e de uma
consulta presencial para realizacao
de exames bem como avaliacao por
equipe multiprofissional composta
por fisioterapeuta, psicologo, fono-
terapeuta, assistente social, e varios
outros. Apos a definicao do diagnos-
tico, ocorre uma nova consulta para
orientacao e aconselhamento gené-
tico, com informacdes pertinentes
ao diagndstico e manejo e, por fim, o
fornecimento de um relatério com-
pleto com todos os dados da avalia-
cao realizada. Devido ao modelo esta-
belecido, é possivel atender pacientes
que residem longe da sede da Casa
dos Raros. Pacientes que ainda
estao sem diagnodstico sao avaliados
periodicamente, buscando a melhor
estratégia possivel para conclusao da
investigacao. Destaca-se, também, o
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projeto de capacitacao dos profis-
sionais que atuam na atencgao basica
para o manejo clinico a longo prazo
dos pacientes em seu municipio, uma
iniciativa pioneira na América Latina.

A “porta de entrada” para a ava-
liacdo na CDR é a realizacdo de um
‘registro de interesse’no proprio site
(https:/lcdrorg.br/). o qual desenca-
deia o processo de acolhimento.
A partir de um convénio firmado com
a Secretaria Estadual da Saude do
Rio Grande de Sul, desde novem-
bro de 2023 a CDR vem recebendo
também, todas as semanas, pacien-
tes regulados pelo SUS para serem
avaliados pela equipe clinica.

De julho de 2023, quando ocorreu
o primeiro atendimento presencial
na CDR, a janeiro de 2024, a Casa
dos Raros atendeu a 184 pacientes.
divulgados pela CDR referentes ao
ano que passou. 14

DIAGNOSTICOS

36% informaram ja ter diagnéstico na etapa
de acolhimento
13% com diagndsticos novos ja estabelecidos

3% sem diagnéstico apés extensa
investigacao
Demais em etapa de acolhimento e avaliagao

diagnéstica

A média de tempo estabelecido para o diagndstico nesse periodo - desde
0 paciente iniciar o processo até a sua conclusao - foi de 58 dias, considerado

excelente pela equipe.
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*Por Guilherme Baldo, farmacéutico, doutor em Bioquimica e professor adjunto do
Departamento de Fisiologia UFRGS (Universidade Federal do Rio Grande do Sul)
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Doenca rara: A Distrofia Muscular de Duchenne

Distrofia Muscular de Duchenne

(DMD) é uma doenca neuro-

muscular de origem genética,
causada por variantes patogénicas
no gene DMD, localizado no cro-
mossomo X. Portanto, ela ocorre
principalmente em homens. Este
gene codifica para a producao da
proteina distrofina, que é essen-
cial para o processo de manuten-
cao da integridade do musculo.
A deficiéncia da distrofina causa rup-
tura constante nas fibras musculares,
fraqueza dos musculos e morte de
células musculares, que sao substitu-
idas por tecido fibroso e um processo
inflamatoério.

ACHADOS E DIAGNOSTICO
Pacientes com DMD apresentam
sintomas desde a primeira infancia.
Os principais achados clinicos iniciais
incluem um desenvolvimento motor
mais atrasado, com a crianca tendo
dificuldades para aprender a sentar
ou para ficar de pé. Além disso, pos-
suem fraqueza muscular, costume de

SINAIS CLiNICOS

- Fragueza muscular
- Atraso motor
- Aumento do coracao

DMD ocorre principalmente em homens

andar na ponta dos pés e necessidade
de usar as maos como apoio para se
levantar. Em fases mais avancadas
da doenca, apresentam aumento do
coracao, dificuldades respiratorias e
contraturas articulares.

Pacientes com DMD apresentam
producao muito baixa da distrofina,
geralmente em niveis menores do

DIAGNOSTICO

- Sinais clinicos + teste genético (isso
escrito em dourado)
- Biépsia muscular

SHVETS Production

que 5% dos apresentados pela popu-
lacao geral, e niveis muito elevados
no sangue de uma enzima chamada
creatino-quinase (CK). O diagnéstico
final é dado pelo teste genético, que
confirma a presenca de uma variante
no gene DMD associada ao quadro
clinico. Emalguns casos, é necessario
realizar uma biépsia do musculo para
confirmar o diagnéstico.

TRATAMENTOS

Os pacientes com DMD devem
ser acompanhados por equipe multi-
profissional, pois varios tratamentos
paliativos podem auxiliar a controlar
ou retardar os sintomas. Além disso,
ha tratamentos especificos sendo
usados ou em desenvolvimento
para DMD. Dependendo do tipo de
variante genética, no Brasil, alguns
pacientes fazem uso do medica-
mento Translarna, que é aprovado
pela Anvisa desde 2019, mas funciona
apenas para mutacoes chamadas ‘sem
sentido' (onde ha parada prematura
da formacao da distrofina). Outros
tratamentos, como a terapia génica
com o produto Elevydis, ja possuem
aprovacao em outros paises (como os
EUA), e estao sob avaliagao da agéncia
regulatoria aqui no Brasil. &
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MPS Day alerta para as mucopolissacaridoses

de Conscientizacao das Mucopolissacaridoses. O MPS Day, celebrado mundialmente no dia 15 de maio,

E ntidades engajadas ao tema ‘doencas raras’ organizam diversas atividades para marcar a passagem do Dia

busca alertar a sociedade para a existéncia das mucopolissacaridoses (MPS), doencgas genéticas raras que

afetam a producao de certas enzimas essenciais para o correto funcionamento do organismo. Na data, orga-
nizagoes cientificas e de defesa das pessoas com MPS e familiares promovem agoes de divulgacao da doencga
a fim de informar a populagao sobre os sinais e sintomas dessas enfermidades. O diagnéstico precoce oferece
mais qualidade de vida ao paciente que recebe o tratamento adequado.

O manejo correto da MPS requer cuidados de uma equipe multidisciplinar, envolvendo médico geneticista,
pediatra, pneumologista, otorrinolaringologista, oftalmologista, ortopedista, neurologista, fisioterapeuta, den-
tista, fonoaudiélogo e psicologo.

As mucopolissacaridoses sdo identificadas conforme a enzima deficiente. Assim, ha 11 tipos conhecidos de
MPS. Sao eles: MPS |, MPS 11, MPS 11I-A, MPS [1I-B, MPS [1I-C, MPS 11I-D, MPS IV-A, MPS IV-B, MPS VI, MPS
VIl e MPS IX.

O MPS Day foi instituido, no Brasil, pela Lei n° 13.122/2.015. '&
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Simpodsio Intermacional de Mucopolissacaridoses
realizado com sucesso na Alemanha

‘Simposio Internacional sobre
Mucopolissacaridoses e Doen-

cas Relacionadas - ISMPS™ foi
finalmente retomado apés uma inter-
rupcao de vari os anos. Realizado tra-
dicionalmente a cada dois anos, teve
sua edicdo presencial anterior reali-
zada em 2018, na Holanda. A edicao
seguinte, prevista para ocorrer em
Barcelona em 2020, teve que ser
transferida em funcao da pande-
mia de Covid-19, e acabou sendo
realizada de forma virtual em 2021.
A seguir, estava previsto que o sim-
posio seria realizado em 2023, em
Luzerna, na Suica, mas por razdes
logisticas acabou sendo transferido
para ocorrer na Alemanha em 2024.
Este € um evento um pouco
diferente dos congressos tradicio-
nais, uma vez que ele envolve além
de médicos e cientistas, também
pacientes e familiares. Organizado
conjuntamente pelas associacdes
de pacientes com mucopolissacari-
doses da Alemanha e da Austria, o
evento se realizou em Wirzburg, na
Alemanha, de 4 a 7 de abril de 2024.

PROGRAMACAO

Foram organizadas varias ses-
soes paralelas dirigidas para médi-
cos e cientistas, de um lado, e para

T

-

pacientes e familiares de outro,
mas também ocorreu uma impor-
tante programacao com sessoes
plenéarias conjuntas para todos os
participantes. As atividades sociais,
incluindo o coquetel de boas-vin-
das, coffee-breaks, almocos e jantar
de encerramento, foram conjuntas,
assim como a tocante remembrance
ceremony, uma homenagem aos que
partiram, realizada na praca central
da cidade.

Em relacédo ao contetuido, muito
se discutiu sobre métodos de diag-
nosticos, cuidados gerais, qualidade
de vida e, é claro, sobre novos trata-
mentos. Foram apresentados deze-
nas de posteres com contribuicées
relevantes para o campo das muco-
polissacaridoses e doencas relacio-
nadas, trazendo muita esperanca
para os pacientes e familiares.

Todos os participantes sairam
energizados do encontro, e ja pen-
sando na nova edicao do evento, que
sera realizada em Florenca, ltalia, de
3 a 6 de junho de 2026. '«
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Mae destaca importancia do Dia Mundial
das Doencas Raras

e chamo Daniela Franco e

minha filha, Gisela Franco

Bernardes, tem uma doenca
rara chamada mucopolissacaridose
tipo I11B, conhecida, também, como
Sindrome de Sanfilippo tipo B. Hoje a
Gi tem idade cronolégica de 22 anos,
mas idade mental de 3 anos, pois
sua doenca € de carater progressivo.
Trata-se de uma patologia neurode-
generativa, sendo, infelizmente, fatal.
Como mae atipica, digo a vocés que o
meu maior sonho é receber a noticia
de que descobriram a cura para essa
doenca horrivel. Eu sei que esse é o
sonho de milhares de familias.

‘As doencas raras sao
um desafio continuo,
de 24 horas’

Entao, eu gostaria de destacar
a importancia do Dia Mundial das
Doencas Raras, celebrado sempre no
ultimo dia do més de fevereiro. Essa
data é muito significativa, pois tem
como objetivo dar visibilidade aos
pacientes, conscientizando a popu-
lacdo para, assim, buscar incentivos
de pesquisas para o desenvolvimento
e atualizacoes das politicas publicas
relacionadas as enfermidades raras.
O fato de haver um dia mundial para
o tema também serve como um
alerta muito importante para a busca
de um diagnéstico precoce e correto.

E fundamental divulgar cada
vez mais informacdes sobre essas
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doencas, sensibilizar a populacao, os
governos, pesquisadores, profissio-
nais da area da saude (pois muitos
desconhecem varias dessas doencas).
Os pacientes precisam de tratamen-
tos adequados para que seus quadros
clinicos ndo evoluam. Temos milha-
res de pacientes precisando sim de
tratamentos paliativos, tratamentos
multidisciplinares. Ha, também, pes-
quisas a serem desenvolvidas.
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Daniela (E) e Gisele (D)

As doencas raras sao um desafio
continuo, de 24 horas. As consultas
médicas sao, muitas vezes, sema-
nais. E preciso estar atento as varias
medicacdes do dia.. Entao, precisa-
mos, urgente, de leis que beneficiem
aos pacientes. Penso que o trata-
mento adequado, que proporcione
ao paciente mais qualidade de vida,
é um direito, afinal todos merecemos
o direito a vida. '&
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