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Novo informativo “Conexoes Raras”
moderniza comunicacao sobre doencas raras e
condicdes genéticas pouco frequentes

Apds mais de uma década de dedicacdo a divulgacao de in-
formacGes sobre as mucopolissacaridoses (MPS), o informativo
“Caiu na Rede” se despede para dar lugar a uma nova iniciativa:
o "Conexdes Raras”, publicacdo idealizada para refletir os des-
dobramentos da Rede MPS Brasil e o crescimento do interesse
e a ampliacdo da atuacdo para outras doencas raras. A mudanca
marca um novo capitulo na comunicacao cientifica e institucional
promovida pela Casa dos Raros, e reforca o compromisso com
informacdo acessivel, atual e conectada com a realidade de pa-
cientes, profissionais e pesquisadores.

EXITO

"0 sucesso da Rede MPS Brasil, ancora do Caiu na Rede, levou
naturalmente a expansdo desse modelo para outras condi¢Ges
pouco frequentes”, explica o médico geneticista Roberto Giugliani,
cofundador e Diretor Executivo da Casa dos Raros. “Inicialmente,
ampliamos para outras doencas lisossdmicas, depois para outras
condicGes genético-metabdlicas e agora para as doencas raras
como um todo. Isso levou a criacdo do Conexdes Raras”.

“Vamos destacar as novidades em termos
de conhecimento, diagndstico, tratamento
e politicas publicas”

AMPLIACAO

A principal transformacdo do novo informativo esta no escopo
ampliado. Se antes o foco editorial era exclusivo sobre MPS, agora
o Conexdes Raras busca representar o universo mais amplo das
doencas raras genéticas, respeitando a diversidade de temas e pu-
blicos envolvidos. Segundo Giugliani, o objetivo editorial permanece
claro: "Vamos destacar as novidades em termos de conhecimento,
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Dr. Giugliani: escopo ampliado

diagndstico, tratamento e politicas publicas. Queremos atualizar os
leitores sobre os mais recentes avancos na area de doencas raras”.

FORMATO

Essa ampliagdo se reflete também no formato. “O Conexdes Raras
nasce com uma concepcdo mais atual. As matérias terdo chamadas
curtas, com QR codes que direcionam para contetidos aprofundados,

CasadosRaros é
destaqueem GeneET

Caiu na Rede: informativo foi publicado durante 10 anos

conforme o interesse do leitor”, detalha o médico. “Mantemos a lin-
guagem acessivel, que sempre foi uma das marcas do Caiu na Rede,
mas com uma estrutura editorial mais moderna e interativa”.

Com o novo formato, a expectativa é que o informativo tenha um
papel ainda mais relevante na formacdo de profissionais de satude e
na conscientizagdo publica.

Escaneie o QR Code (leitor versdo impressa) /
cligue aqui para ler a matéria completa
(versdo digital)
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https://www.cdr.org.br/br/novo-informativo-conexoes-raras-moderniza-comunicacao-sobre-doencas-geneticas
https://www.ufrgs.br/geneticahcpa/rede-mps/
https://www.cdr.org.br/
https://www.ufrgs.br/geneticahcpa/rede-mps/caiu-na-rede/
https://www.ufrgs.br/geneticahcpa/rede-mps/caiu-na-rede/
https://www.ufrgs.br/geneticahcpa/rede-mps/caiu-na-rede/
https://www.ufrgs.br/geneticahcpa/rede-mps/caiu-na-rede/
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Casa dos Raros detalha condicoes
genéticas mais identificadas por sua equipe

Na Casa dos Raros (CDR), cada paciente
€ Unico, mas muitos desafios se cruzam. Até
julho de 2025, 961 pessoas ja haviam sido
acolhidas, sendo que 71 delas convivem com

diagnosticos ou suspeitas de Sindrome de
Down, Neurofibromatose tipo 1 (NF1), Sin-
drome de Marfan, Doenca de Machado-
-Joseph (SCA3) ou Doenca de Huntington
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Dados de acolhimento na CDR
até 10 de julho de 2025:

\

Total de pacientes acolhidos: 961
Sindrome de Down: 27
NF1: 20
Sindrome de Marfan: 11
Doenca de Machado-Joseph (SCA3): 8
Doenca de Huntington: 5
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Psicologia: como
lidar com o
diagndstico de
uma doenca rara

Receber o diagndéstico de uma doenca
rara é sempre um momento marcante, car-
regado de incertezas e necessidade de
adaptacao. O desafio, segundo a psicéloga
Daniele Lima Rocha, é acolher as emocdes
e buscar caminhos mais leves.

Tristeza, raiva, ddvida ou até certo alivio:
todas essas reacdes sdo naturais, garante
Daniele. A psicologa reforca que o paciente
nao deve se cobrar por respostas imediatas

CONEXOES

ja que o processo de assimilacdo leva tempo
e deve ser respeitado.De acordo com a pro-
fissional, buscar informacdes confidveis com
a equipe de salde ajuda a reduzir a ansie-
dade e evita a exposicdo a contetdos alar-
mistas ou imprecisos.

COMPARTILHAR
Igualmente, criar uma rede de apoio

Gus Moretta/Unsplash

Contar com rede de apoio é fundamental

um direito basico

O diagnéstico precoce é um direito fundamental das pessoas com doengas raras e representa o ponto
de partida para o acesso ao tratamento, a inclusdo social e a plena dignidade humana. A Constituicdo Fede-
ral, em seus artigos 5° e 196, estabelece a saide como direito de todos e dever do Estado. Normas como a

Portaria GM/MS n°® 199/2014 e a Lei n° 12.401/2011 complementam esse arcabouco juridico, reforcando a
obrigatoriedade de disponibilizacdo de exames e procedimentos diagndsticos no SUS.
A recusa indevida ao diagnostico pode gerar responsabilidade civil e administrativa,
especialmente quando causa agravamento da condicéo clinica ou perda de oportu-
nidade terapéutica. Garantir o diagnostico é transformar um direito constitucional em
realidade concreta e acessivel para todos.
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Bruna Guarana:
quase mil pacientes acolhidos
- veja quadro. Com base nas contribui-
¢des de Bruna Guarana, médica geneticista
e mestre em Genética pela UFCSPA (com
atuacdo na Casa dos Raros e na Santa Casa
de Misericérdia de Porto Alegre), a edicdo
online do Conexdes Raras detalha algumas
das doengas mais identificadas na CDR.

Escaneie o QR Code
(leitor versdo impressa)
/ cligue aqui para ler a
matéria completa
(versdo digital)

Arquivo CDR

sélida, com familiares, amigos, grupos es-
pecializados e profissionais de saide men-
tal, torna o processo menos solitario e mais
acolhedor. Igualmente, “compartilhar ddvidas
e experiéncias ajuda a aliviar o estresse”, diz.

Escaneie o QR Code
(leitor versdo impressa)
/ cligue aqui para ler a
matéria completa
(versao digital)

Arquivo Pessoal
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Andréia Bessa,
consultora juridica

Escaneie o QR Code
(leitor versdo impressa)
/ cligue aqui para ler a
matéria completa
(versao digital)



https://www.cdr.org.br/br/psicologia-como-lidar-com-o-diagnostico-de-uma-doenca-rara
https://www.cdr.org.br/br/diagnostico-um-direito-basico
https://www.cdr.org.br/br/casa-dos-raros-detalha-condicoes-geneticas-mais-identificadas-por-sua-equipe
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Diagnostico precoce e cuidado
especializado motivam trabalho da CDR

Na Casa dos Raros (CDR), a maior parte
dos casos atendidos envolve condigdes
genéticas associadas a deficiéncia intelec-
tual, muitas delas acopladas a epilepsias e
transtornos do desenvolvimento. “E o grupo
mais frequente hoje na CDR", afirma a Dra.
Carolina Fischinger Moura de Souza, Supe-
rintendente Clinica da Casa dos Raros. “Séo
pacientes com retardo mental, dificuldades
de aprendizagem e interacdo social, muitas
vezes também com transtornos psiquiatri-
cos importantes”, acrescenta.

A categorizacdo segue trés grandes ei-
xos estabelecidos na abordagem das doen-
gas raras: o primeiro voltado a deficiéncia
intelectual; o segundo, a malformacdes
e condicdes de aparecimento tardio; e o
terceiro, aos erros inatos do metabolismo,
que representam entre 8% e 10% dos casos
acompanhados.

QUEBRA-CABECA

O caminho até o diagndstico definitivo
é longo e exige a articulacdo de multiplas
areas. "Seguimos diretrizes internacionais de
investigacao. E um processo muito complexo,
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Pesquisador se diz otimista quanto pesquisas

Entidade tem sede em Porto Alegre/RS

"O tempo medio entre
0 encaminhamento e a
conclusdo do diagnostico e
de em torno de 100 dias”

como montar um quebra-cabeca”, explica a
médica.

Entre os principais exames realizados es-
tdo o caridtipo, que avalia os cromossomos;
o CGH-array, que permite identificar micro-
delecées e microduplicacées; e o sequen-
ciamento de exoma, considerado o exame
mais robusto nessa area, com sensibilidade
diagnostica em torno de 30%. Atualmente,
o tempo médio entre o encaminhamento e

para Sindrome de Phelan-McDermid

A Sindrome de Phelan-McDermid, tam-
bém conhecida como Sindrome 22q13, re-
presenta um dos muitos desafios do campo
das doencas raras. De origem genética, a
condicdo é causada por alteracées na extre-
midade do braco longo do cromossomo 22,
afetando diretamente o funcionamento do
gene SHANK3, essencial para a comunicacao
entre neurdnios. De acordo com Guilherme
Baldo, coordenador de pesquisas da Casa
dos Raros, as limitacdes terapéuticas atuais

"Cada avanco terapéutico
para uma condicao rara
abre portas para outras”

nao significam auséncia de esperanca. Com
vasta experiéncia em doencas lisossdomicas,
ele vé paralelos entre diferentes patologias
raras. “Cada avanco terapéutico para uma
condicdo rara abre portas para outras. O uso
do AAV9, por exemplo, mostra como uma

Doenga afeta comunicagéo entre neurénios

Arquivo CDR

Megan O'Boyle
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Dra. Carolina: processo complexo

a conclusdo do diagndstico é de em torno
de 100 dias.

MANEJO

Apenas cerca de 2% das doencas gené-
ticas raras tém tratamento medicamentoso
especifico. Quando isso ocorre, a equipe da
Casa dos Raros inicia a prescricdo, como nos
casos de mucopolissacaridoses (MPS | e I),
e articula a continuidade no municipio do
paciente. Para os demais 98%, o tratamento
envolve manejo clinico, terapias multidiscipli-
nares e suporte educativo. "O cuidado envolve
fisioterapia, fonoaudiologia, terapia ocupacio-
nal, educacao especial e tratamento de sinto-
mas como epilepsia, TDAH ou baixa estatura,
quando ha indicacdo para uso de hormonio
de crescimento’, detalha a superintendente.

*: CASADOSRAROS

CENTRO DE ATENGCAQ INTEGRAL E TREINAMENTO EM DOENGAS RARAS

Escaneie o QR Code (leitor
versao impressa) /clique_
aqui para ler a matéria
completa (verséo digital)
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Baldo: novas técnicas

tecnologia bem-sucedida em uma doenca
pode ser adaptada para outra, trocando-
-se apenas o gene transportado”, explica.
Para Baldo, o futuro da biotecnologia nas
doencas raras é animador. "A combinagdo
de diagnodstico genético mais acessivel,
inteligéncia artificial, terapias génicas e
edicdo gendmica podem transformar o
prognostico de condi¢cdes como a Phelan-
-McDermid”, finaliza.

Escaneie o QR Code (leitor
versdo impressa) / clique
aqui para ler a matéria
completa (versdo digital)

Arquivo CDR


https://www.cdr.org.br/br/pesquisador-se-diz-otimista-quanto-pesquisas-para-sindrome-de-phelan-mcdermid
https://www.cdr.org.br/br/pesquisador-se-diz-otimista-quanto-pesquisas-para-sindrome-de-phelan-mcdermid
https://www.cdr.org.br/br/diagnostico-precoce-e-cuidado-especializado-motivam-trabalho-da-cdr
https://www.cdr.org.br/br/diagnostico-precoce-e-cuidado-especializado-motivam-trabalho-da-cdr
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“Hoje meu filho tem qualidade de vida"

*Por Dina Pinheiro da Silva, mae especial

Meu nome é Dina Pinheiro da Silva e sou
mae do Kalebi Julio Martins, meu menino
de 9 anos, que nasceu em 16 de junho de
2016. Moramos em Novo Hamburgo, no Rio
Grande do Sul, e ha poucos meses nossa
vida mudou completamente com um diag-
nostico que demorou anos para chegar: Dis-
trofia Muscular de Duchenne (DMD), uma
doenca genética rara, progressiva, que afeta
0s musculos.

"Enquanto houver vida,
ha esperanca”

A confirmacdo veio em novembro de
2024, quando Kalebi tinha 8 anos e 5 me-
ses. Mas nossa busca comegou muito antes
disso. Foram trés anos e meio peregrinando
pelo SUS, tentando entender o que estava
acontecendo com meu filho. Ele comecou
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a andar nas pontas dos pés com trés anos
e, aos quatro, passou a cair com frequén-
cia. Sentia dores constantes nas pernas e na
barriga, e sofria com vémitos diarios. Tudo
sem resposta.

Kalebi chegou até a receber um diagnos-
tico de autismo de suporte 1, 0 que atrasou
ainda mais a descoberta da real causa de
suas dificuldades.

Foi a Casa dos Raros que virou a chave.
La, pela primeira vez, fomos acolhidos de
verdade. Com uma equipe dedicada e ex-
periente, conseguimos finalmente o diag-
nostico correto. Kalebi iniciou, entdo, o
tratamento medicamentoso.

CORAGEM
A Casa dos Raros mudou a nossa his-
toria. Por isso, deixo aqui uma mensagem

Entenda como funciona o atendimento

na Casa dos Raros

Buscar um diagndstico pode ser um
caminho solitario, “mas na Casa dos Raros,
essa jornada é gerenciada com cuidado e
organizacao’, garante Franciele Trapp, co-
ordenadora do Setor de Acolhimento, da
Superintendéncia Médica da Casa dos Raros
(CDR). A gerente explica como funciona o
processo de atendimento da entidade, com
sede em Porto Alegre/RS.

PRIMEIROS PASSOS

O acolhimento comeca com o registro
de interesse, mesmo sem encaminhamento
médico. Apds avaliacdo da equipe clinica, o
caso é confirmado como elegivel.

Também é possivel ter acesso aos ser-
vigos da CDR a partir de:
«  Encaminhamento via Secretaria Esta-
dual da Saude (GERCON)
Demanda espontanea, por meio de for-
mulario online preenchido por paciente,
familiar ou profissional

A Casa dos Raros conta com equipe for-
mada por: médicos geneticistas, pediatra,

Canais oficiais de atendimento
Telefone: (51) 3455-0000

E-mail: contato@cdr.org.br
Site: cdr.org.br/reqgistro-de-interesse
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Dina é mae de Kalebi

para todas as maes e familias que convivem
com doengas raras: ndo desistam. Enquanto
houver vida, hé esperanca.

Escaneie o QR Code
(leitor versdo impressa)
/ clique aqui para ler a
matéria completa
(versdo digital)
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Franciele: acolhimento

endocrinologista, neurologista e clinico
geral, assistente social, psicdloga, fonoau-
didloga, fisioterapeuta, nutricionista, odonto-
logista, enfermeira e técnica de enfermagem.
"A jornada de quem vive com uma con-
dicdo rara é cheia de desafios, mas com
acolhimento, informacao e uma rede com-
prometida, é possivel caminhar com mais
seguranca’, sugere a gestora.

Escaneie o QR Code
(leitor versdo impressa)
/ cligue aqui para ler a
matéria completa
(versao digital)
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Demanda espontanea, por meio de formulario online preenchido por paciente, familiar ou profissional
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