A complexidade das Doencas Raras

s doengas raras, como o préprio

nome diz, sdo doengas pouco

frequentes. Segundo a Organi-
zagdo Mundial da Sadde (OMS), atinge
até 65 pessoas a cada 100 mil habitantes.
Segundo a Eurordis, afeta em torno de
6 a 8% de uma populagdo. Atualmente,
existem cerca de 8 mil tipos de doencas
raras e cerca de 13 milhdes de pessoas no
Brasil convivem com elas.
Além disso, sdo consideradas cronicas e
podem levar a morte. Devido a sua baixa
frequéncia, muitas vezes sdo incurdveis
e, com pouco preparo dos profissionais,
pois estdo acostumados a situagdes mais
frequentes. O ultimo dia de fevereiro, é o
Dia Mundial das Doencas Raras, que visa
chamar a atengdo para essas questoes
que afetam tantos individuos.
A Revista Nursing trouxe diversos pro-
fissionais especialistas no assunto para
tirar ddvidas e ressaltar a importancia
de campanhas como o Fevereiro Roxo.
O primeiro que falou conosco foi o Dr.
Eduardo Estephan, neurologista do grupo
de doengas neuromusculares do hospital
das Clinicas e do hospital Sirio Libanes:

Qual a mais grave
dessas doencas?

Ha muitas doencas raras, especula-se que
sdo de 6 a 7 mil tipos diferentes de doen-
¢a, por isso, é muito dificil dizer qual é a
doenga mais grave dentre elas. Tém do-
engas que sao mais leves, que nem alte-
ram as chances de mortalidade, ou seja,
ao longo da vida, ela mantém o nivel de
mortalidade igual ao de quem nio tem
doencas, e tem doengas mais graves que
levam a pessoa a 6bito logo no nasci-
mento, logo depois dos primeiros meses
de vida. Mas de fato, pela ampla gama de
doencas, fica dificil estipular qual doenca
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€ a mais grave.

Quais sao os sinto-
mas?

Fica dificil falar quais sdo os sintomas
especificos justamente pois sdo de 6 a 7
mil tipos de doenga, e este tipo de do-
enga pode afetar os mais diversos érgaos
e tecidos, entdo existem doencas em os-
sos, neuroldgicas, cardiacas, e cada uma
vai ter um sintoma especifico do local
que estd acometido. O que geralmente
acontece, é que esses sintomas ndo sao
explicados na primeira investigagdo que
se faz, ndo se consegue achar a explica-
¢do com as doengas mais comuns que a
gente conhece, entdo € af que se comega
a suspeitar de uma doencga rara.

Como é o tratamen-

A maioria das doengas raras hoje em dia
ndo tem muito tratamento, sdo doencas
que existem em poucas pessoas, entdo é
dificil fazer o estudo, e também ha pouco
interesse em se fazer um remédio especi-
fico para uma doenca rara, mas em outros
casos, a situagdo é outra, principalmente
em casos genéticos, onde tém surgido
tratamento, o problema é que esse tra-
tamento tem sido caro, porqué terapia
génica ou medicamentos que atuam na
funcao de genes ou RNA sdo muito caros.

Ainda sobre as doencas, a Dr* Ana Ca-
rolina Cerqueira Salzano, enfermeira re-
feréncia do Hospital Nove de Julho da
unidade de Doencas Raras e das Imuni-
dades, complementou as informagdes:
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Qual a mais grave
dessas doencas?

Dentre as doencas raras e da imunidade
a Gnica que é considerada uma emergén-
cia médica é a sindrome de imunodefi-
ciéncia grave, que se ndo tratada com
transplante de medula 6ssea rapidamente
levam ao 6bito. Em geral, todas sdo de
alta complexidade e graves.

Quais sao os sinto-
mas de doencas raras?

Essas patologias sao caracterizadas por
uma ampla diversidade de sinais e sinto-
mas, que variam de doenga para doen-
¢a, assim como de pessoa para pessoa
afetada pela mesma condigdo. Algumas
manifestagdes relativamente frequentes,
como febre, dor abdominal, podem si-
mular doengas comuns, o que dificulta o
seu diagndstico.

Como esses pacien-
tes tém acesso ao tratamento?

Foi instituido pelo Ministério da Satde,
a Politica Nacional de Atengdo Integral
as Pessoas com Doencas Raras em 2014,
foi aprovado diretrizes de atengdo aos
portadores de doencgas raras no ambito
do SUS. Atualmente, temos no pafs, esta-
belecimentos publicos e privados habili-
tados e especializados para atendimento
em Doencas Raras.

A plataforma Raras com Ciéncia leva
informacao em video de forma gratuita
para pacientes de doengas, familiares e
cuidadores. Sao mais de 100 palestras
disponiveis que a audiéncia pode esco-
lher e assistir. Surgiu de uma iniciativa
da Execution Health em conjunto com a
ABRASTA - Associagdo Brasileira de Ta-
lassemia, que em 2019, decidiram criar

uma plataforma online para aumentar
o conhecimento sobre doencas raras e
melhorar a jornada dos pacientes e seus
familiares. Foram mais de 2 anos de es-
tudo e desenvolvimento até chegar no
projeto atual. Anete Ortiz, que é gerente
executiva da Execution Health e gestora
da do Raras Com Ciéncia, apresentou a
plataforma:

Como surgiu o Ra-
ras com Ciéncia?

Sdo muitas as necessidades dos pacien-
tes de doencas raras e informacdo clara
e confidvel é uma delas. Estima-se que
cerca de 13 milhdes de brasileiros sejam
portadores de algum tipo de doenca rara.
Mas o diagnéstico e acesso ao tratamento
ainda é muito reduzido, até por falta de
informacao.

Como a plataforma
funciona?

E bem fécil. Basta se inscrever. Com isso,
a audiéncia tém acesso a todo o conte-
Gdo que quiser no dia e quando puder.
Pode ser acessado por PCs ou celulares.

Quais outras acoes
fazem para levar informacoes sobre as
doencas raras?

O DNA do Raras Com Ciéncia € levar
informagdo sobre doencas raras numa
plataforma que funciona como um hub
de informagdes sobre essas enfermidades
em parceria com associagdes de pacien-
tes e instituigdes que atuam na drea. Te-
mos contelidos sobre diversas patologias
e temas transversais com dicas e cuida-
dos para todos os pacientes e cuidadores
como: O que sdo doengas raras; quando
pensar que o diagnéstico pode ser uma
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doenca rara; Alimentagdo e suporte Nu-
tricional, Associagdes de pacientes e seus
servigos; direitos dos pacientes; apoio
emocional; hereditariedade e muito mais.

Por fim, a Dr*. Geisa Luz, é enfermeira
e contribui com profissionais e empresas
na inclusdo de pessoas com doengas ra-
ras. Muito de seu trabalho, é concentrado
nas redes sociais, através do Instagram (@
geisaluz_), ela enalteceu o trabalho da
enfermagem e nos explicou o Fevereiro
Roxo:

Qual o papel da
enfermagem no tratamento desses pa-
cientes?

A Enfermagem tem um papel fundamen-
tal no cuidado do paciente com doenca
rara. Ndo somente porque é o profissio-
nal estratégico e talvez até o mais proxi-
mo do paciente e da familia para iden-
tificar ou levantar algumas informagdes
necessdrias para auxiliar em um diagnés-
tico precoce.

Os profissionais da enfermagem na drea
da pediatria, precisam ser capacitados
para identificagdo precoce de criangas
com doengas raras. Depois, durante o
pré-natal, a orientagdo é, principalmente
com o teste do pezinho, que um exame
biolégico, de coleta de sangue de algu-
mas gotinhas do pé do bebe, onde ali é
feita uma andlise para analisar algumas
doencas raras.

Além disso, a Enfermagem deve servir de
apoio para o planejamento de cuidado da
familia do paciente. Isso podemos obser-
var e identificar as necessidades nas dreas
como a oncogenética, em canceres raros,
como também outras doencas crdnicas,
onde se tem uma questdo genoémica inte-
ressante de andlise.

Como trabalha para
levar informacao sobre as doencas raras?
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Meu trabalho de divulgagao dessas doen-
gas para as pessoas comegou ha 18 anos,
primeiramente, por meio da pesquisa,
durante a graduagdo, identifiquei essa la-
cuna por meio de uma amiga, que teve
uma experiéncia negativa no diagnéstico
do seu filho com fibrose cistica, e desde
entdo, validei isso na minha experiéncia
académica, com meus professores, com
meus colegas, identifiquei que este é um
conhecimento que ninguém tinha.

Na pandemia, comecei a usar as redes
sociais para isso, primeiramente platafor-
ma profissional LinkedIn, entdo comecei
a trazer esse tema a tona, uma vez que
entendo que sdo 13 milhdes de pessoas
com doencas raras no Brasil, entdo essas
pessoas estdao no mercado de trabalho de
alguma forma.

Esse é o meu principal propésito: Levar
informagdo sobre doencas raras em di-
versos cendrios, seja da salde, que é im-
portante, mas também fora dele, como
0s espagos sociais, como Universidades,
escolas, empresas.

Fevereiro € um més raro, um més espe-
cial e dnico, diante os demais 11 meses
do ano, uma vez que ele tém um nimero
menor de dias em relagdo aos demais, e
a cada 4 anos, tém um dia a mais, que é
o dia 29. Por essa razao, fevereiro é con-
siderado um més raro, um més incomum,
e trazendo esse olhar para a realidade
dessas doencas. Entdo, essa ideia surgiu
na Europa, por movimento de familias e
associagdes, que identificaram a necessi-
dade de ter um dia internacional para tra-
zer visibilidade a 300 milhdes de pessoas
com doengas raras no mundo. Seguimos
esse calendario, que é uma agao interna-
cional, e a cada ano tem um tema, neste
ano de 2022, o tema do dia Mundial das
doencas raras é “mostre suas cores”.



