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DOENCAS RARAS:
UMA JORNADA
DESAFIADORA

De acordo com especialistas, para melhorar
a assisténcia aos pacientes € preciso jogar luz sobre essas.
condigbes progressivas e, muitas vezes, incapacitantes

m 2008, aOrganizagdo Europeiade
Doengas Raras (Eurordis) estabe-
— leceu o Dia Mundial das Doengas
Raras. A partir de ent&o, o Ultimo
dia do més de fevereiro é dedicado
a acdes voltadas a conscientizagdo sobre
a complexidade dessas condigdes. Sdo
conhecidas entre 6 000 e 8 000 doengas
raras, em geral com origem em alteragBes
genéticas. Isoladamente, elas compreen-
dem 65 casos em grupos de 100 000 ha-
bitantes;' somadas, afetam em torno de 13
milhdes de brasileiros.

Para Ida Schwartz, chefe do servigo de
genética médica do Hospital de Clinicas
de Porto Alegre, as dificuldades comegam
no diagndstico, uma vez que mesmo entre
os profissionais de salide ainda h& muitas
lacunas na formag&o no que diz respeito
a essas condigdes. “S6 que cada dia sem
tratamento conta. Lembrando que 30%
dos pacientes morrem antes dos 5anos de
idade”, destaca Antoine Daher, presidente
da Casa Hunter.

0 atraso no encaminhamento ao espe-
cialista faz com que se perca uma janela
de tempo importante para o controle da
doenga. “Ha grupos em que a crianga se
desenvolve bem até uma determinada
idade e entdo comega a ter uma regres-
sdo neuroldgica”, exemplifica Ida. O ideal,
portanto, seria agir antes dos primeiros
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sintomas - daf a importéancia de ampliar
a pesquisa dessas condi¢des por meio do
teste do pezinho, na triagem neonatal. “Pelo
Sistema Unico de Saude, é possivel rastrear
seis doencas, entre elas a fenilcetondria,
que, identificada e tratada no primeiro més
do nascimento, ndo progride, evitando o
retardo mental’, diz Ida.

Solange Valle, chefe do Servigo de Imuno-
logia do Hospital Universitario Clementino
Fraga Filho, da Universidade Federal do
Rio de Janeiro, aponta outro obstéculo
aos cuidados para essa populagdo: a falta
de centros especializados. Num pais com
as dimensdes do Brasil, sdo apenas 17 0os
estabelecimentos habilitados como servico
de referéncia.? Ndo a toa, conta a médica,
problemas como angioedema hereditdrio
- causado pela falta de uma proteina que
desencadeia inchacos e dores e pode levar
amorte por blogueio nas vias aéreas - ain-
da obrigam o paciente a uma peregrinagdo
por diferentes especialidades até chegar ao
diagndstico e ao tratamento adequado. A
mesma situagdo acontece com outros tipos
de doengas, como as imunodeficiéncias
primdrias e a doenga de Fabry.

O manejo das doengas raras € complexo
e pode requerer, além de medicamentos,
suporte nutricional, fisioterapia e acompa-
nhamento psicolégico. “No caso da sindro-
me do intestino curto, a abordagem pode

exigir alimentagdo por meio de cateter,
o que demanda orientagdo especifica”,
comenta Maria de Lourdes Teixeira da Sil-
va, gastroenterologista especialista em
nutri¢do parenteral e enteral.

Nas Ultimas décadas, felizmente, a ci-
éncia tem acelerado o desenvolvimen-
to de novos medicamentos. Hoje, além
dos tratamentos que visam melhorar as
consequéncias, a reposi¢do de enzimas
faltantes no organismo € uma das abor-
dagens capazes de frear a progressdo de
determinadas doencas raras, a exemplo
da mucopolissacaridose do tipo Il (ou sin-
drome de Hunter), doenca degenerativa
que pode levar a perda de audic&o e afetar
a fungéo cardiaca e pulmonar, causando
infec¢es recorrentes.

Para Antoine Daher, que é também pre-
sidente da Federacdo Brasileira das Asso-
ciagBes de Doengas Raras (Febrararas), a
medicina vem passando por uma transfor-
magao. “Por isso, € preciso modernizar nosso
sistema de saude e discutir modelos para
agilizar aaprovagdo e incorporagéo de novos
medicamentos de maneiraa democratizar o
acesso aos tratamentos”, justifica.
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