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Doenças Raras - DR

Afeta até 65 pessoas em cada 100.000 indivíduos.

1,3 pessoas para cada 2.000 indivíduos.

Entre 6.000 a 8.000 tipos diferentes de DR.

Brasil: 13 milhões de pessoas com DR.

Anomalias congênitas - 2ª causa de mortalidade infantil no Brasil há 20 anos

http://portalms.saude.gov.br/saude-de-a-z/doencas-raras
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1. Garantir acesso a pré-natal completo e bem acompanhado;

2. Garantir acesso a Triagem Neonatal – Teste do Pezinho;

3. Garantir acesso a consulta se alterado o Teste do Pezinho;

4. Garantir acesso a consultas de puericultura nos 1os meses de vida; 

5. Garantir acesso a Centros de Referência para diagnóstico, tratamento e seguimento;

6. Garantir acesso à reabilitação;
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Região NV/ano 2017 2018 2019

Total Brasil ~2.900.000 83,8 83,8 80,0

Pará ~139.500 89,16 88,3 -

Amapá ~15.500 - - -

Roraima ~13.100 70,55 62,05 64,50

Amazonas ˜77.800 68,67 74,41 66,85

Paraíba ~58.400 70,17 71,61 69,35

Goiás ˜97.400 69,84 72,96 71,42

Pernambuco ˜135.500 71,53 74,65 73,63

Mato Grosso ˜58.200 74,47 77,98 75,64

Rio Grande do Norte ~46.400 76,18 80,30 75,75

Rio de Janeiro ˜217.200 87,11 71,08 75,86

Distrito Federal ˜44.000 97,15 94,7 99,29

Paraná ˜156.700 108,75 110,32 112,39

COBERTURA DO PNTN, NACIONAL E POR UF, POR ANO, DE 2017 A 2019



Percentual de coletas do TP até o 5o dia de vida do RN, 2016 A 2020



Mediana em dias, da idade do RN da data da 1ª consulta 
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A triagem neonatal é uma linha de cuidados!



Programa Nacional de Triagem Neonatal – Doenças triadas/ano de universalização



Em maio de 2021 o Governo Federal sancionou a Lei nº 14.154 que ampliou o 

rastreamento de doenças no Programa Nacional de Triagem Neonatal. 

I – etapa 1:

II – etapa 2:

a) galactosemias;

b) aminoacidopatias;

c) distúrbios do ciclo da ureia;

d) distúrbios da betaoxidação dos ácidos graxos;

III – etapa 3: doenças lisossômicas;

IV – etapa 4: imunodeficiências primárias;

V – etapa 5: atrofia muscular espinhal.



Desafios nos cuidados de doenças complexas e crônicas no Brasil

• Não provisionamento de verba orçamentária;

• Verba não chega aos Centros de Referência;

• Verba desviada para outras finalidades; 

• Fundos partidários e emendas orçamentárias são muito mais importantes que 

ampliação dos cuidados de doenças complexas e crônicas no Brasil – prioridades, 

que não envolvem a saúde.



https://www.tse.jus.br/comunicacao/noticias/2023/Julho/fundo-partidario
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Doenças Raras – Percurso do Diagnóstico

Falta de 
conhecimento 

sobre a 
doença

Preconceitos 
implícitos

Múltiplas 
apresentações 
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disponíveis ou 

acessíveis

Erros de 
diagnósticos

Dificuldades 
de acesso

Sobreposição 
de sintomas 
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Comorbidades Resultados de 
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Caminho para um diagnóstico preciso

Aparecimento
dos primeiros

sintomas



Doenças Raras – Jornada do Diagnóstico



Pesquisa Eurordis – Organização Européia para Doenças Raras

• 25% chegaram ao diagnóstico entre 5 e 30 anos após os 1os sintomas;

• Antes do diagnóstico confirmatório, 40% dos pacientes receberam um diagnóstico errado, em 25% dos

pacientes com Síndrome de Marfan e 50% dos pacientes com a Síndrome de Ehlers Danlos;

• 25% dos pacientes tiveram que viajar para uma região diferente para obter o diagnóstico confirmatório 

e 2% tiveram que viajar para uma país diferente! 

• A maneira como o diagnóstico foi anunciado foi considerada insatisfatória em 33% dos casos, e 

inaceitável em 12,5% dos casos;  

• A natureza genética da doença não foi comunicada em 25% dos casos;  

• Aconselhamento Genético em apenas 50% dos casos:

• Em apenas 40% dos casos um esforço foi feito para discutir o diagnóstico e o risco genético; 



Causas de atraso no diagnóstico das Doenças Raras

1. Fragilidade no ensino de doenças raras na graduação dos cursos de medicina:

 80% das doenças raras são de natureza genética;

 Mudança do perfil epidemiológico - doenças genéticas problema de saúde pública; 

 Manejar estas doenças de forma ética e assertiva, alinhada com a lógica e as políticas do 

Sistema Único de Saúde (SUS), é competência desejável para todos os médicos, impactando 

sua formação durante a  graduação;



Causas de atraso no diagnóstico das Doenças Raras

Diretrizes Curriculares Nacionais do Curso de Graduação em Medicina, publicada em 2014:

“IV – Promoção de Investigação Diagnóstica: 

a) proposição e explicação, à pessoa sob cuidado ou responsável, sobre a investigação 

diagnóstica para ampliar, confirmar ou afastar hipóteses diagnósticas, incluindo as indicações 

de realização de aconselhamento genético” 



Causas de atraso no diagnóstico das Doenças Raras

• Dificuldade no diagnóstico clínico e laboratorial; 

• Número reduzido de Médicos Geneticistas – 342 geneticistas no Brasil; 

• (Pre) conceito de Medicina Curativa e foco nas doenças comuns e curáveis;

• Desconhecimento dos tratamentos existentes;

• Ineficiência das Políticas Públicas de Atenção aos pacientes com Doenças Raras.



Incluir o estudo das Doenças Raras no currículo de graduação trará benefícios:

1. Atenderá as necessidades reais – doenças genéticas são problema de saúde pública,

encurtando o tempo de diagnóstico;

2. Estimulará o interesse dos alunos em pesquisa nessa área;

3. Contribuirá para o avanço do conhecimento e desenvolvimento de novos tratamentos;

4. Promoverá evolução da sociedade tornando-a mais justa e inclusiva, onde todos têm chance 

de receber a atendimento médico de qualidade, independente da raridade da sua raridade de 

sua condição clínica. 
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Respeito às necessidades, diversidades e especificidades individuais, 
possibilitando a procura de estratégias de intervenção apropriadas.













Considerações jurisprudenciais sobre o tema:



Considerações jurisprudenciais sobre o tema:

Não obrigatoriedade de fornecimento de medicamentos experimentais.

Ausência de registro na ANVISA impede, em caráter geral, não, porém, absoluto, o 

fornecimento de medicamento por decisão judicial. 

Possibilidade de concessão judicial de medicamento sem registro na ANVISA quando: 

1. houver pedido do medicamento no Brasil, salvo caso de medicamentos órfãos para 

doenças raras e ultrarraras;

2. Existência de registro de medicamento em renomadas agências de regulação estrangeiras;

3. Inexistência de medicamento substituto no Brasil.   



Comunicação assertiva, educação continuada, divulgação apropriada... 



As crianças e adolescentes com doenças raras têm direito ao diagnóstico precoce e ao tratamento adequado. 

1. Direito à saúde: têm direito a receber cuidados médicos adequados, que incluem diagnóstico, tratamento e 
acompanhamento especializado para suas doenças raras.

2. Direito à informação: Os pais ou responsáveis da criança rara têm o direito de receber informações precisas e 
compreensíveis sobre a doença rara, o diagnóstico, o tratamento disponível e os possíveis efeitos colaterais.

3. Direito à equidade aos cuidados de saúde: têm o direito de receber o mesmo acesso aos cuidados de 
saúde que outras crianças, sem discriminação.

4. Direito à educação inclusiva: têm o direito de frequentar a escola e receber apoio educacional especializado, 
se necessário, para garantir sua inclusão e participação no ambiente escolar.

5. Direito à assistência social: têm direito a apoio social e a programas de assistência que possam ajudar a 
enfrentar os desafios relacionados à sua condição de saúde.

6. Direito à privacidade e confidencialidade: têm direito à privacidade e ao sigilo das informações 
relacionadas à sua condição de saúde.

Take Home Messages



Conviver com a diversidade é um passo 
para evolução para um mundo mais justo, 
mais humano e mais inclusivo!



• Instagram: @dranatashamt

• Fanpage: @dranatashaslhessarenko

• Twitter: @natslhessarenko

• YouTube: Natasha Slhessarenko 

• Site: natashaslhessarenko.com.br

• E-mail: natasha.barreto@portalmedico.org.br

Obrigada


