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FMABC trata na regido 830 pacientes com doencas raras

FMABC trata na

regido 830 pacientes
com doengas raras

Centro de referéncia em Santo André é um dos quatro no Estado;
uitimo dia de fevereiro celebra campanha mundial de conscientizagdo
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Na regido, 830 pacientes
com doencas raras realiza-
ram tratamento na FMABC
(Centro Universitdrio Fa-
culdade de Medicina do
ABC) em 2023. O centro
de referéncia em Santo An-
dré é um dos quatro dispo-
niveis no Estado e regis-
trou no ano passado,
2.853 atendimentos. O ni-
mero de pessoas atendidas
na unidade aumentou 49%
em um ano, em 2022 fo-
ram realizados 557 acom-
panhamentos.

Hoje é o Dia Mundial
das Doencas Raras. Desde
2008 a data é lembrada
anualmente no tltimo dia
de fevereiro e incentiva o
diagndstico precoce, cons-
cientizando a populagio a
respeito dessas doengas,
que atingem 13 milhoes de
brasileiros, segundo o Mi-
nistério da Saide, e 300
milhoes de pessoas no
mundo.

A OMS (Organizagao
Mundial da Sadde), infor-
ma que doengas raras sio
as que afetam aré 65 pes-
soas a cada 100 mil indivi-
duos. O nimero exato de
doengas raras nao € conhe-
cido, mas estima-se que
que existam de 6.000 a
8.000 tipos diferentes de
enfermidades no mundo.
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Na maioria dos casos, sio
patclogias crbnicas, mui-
tas de origem genética,
com ampla variedade de
sintomas, que podem afe-
tar a qualidade de vida e le-
var a redugio da expectati-
va de vida.

O Centro de Referéncia
de Doencas Raras foi inau-
gurado em 2017 ¢ oferece
atendimento multidiscipli-
nar uma vez por semana,
4s quartas-feiras - em mé-
dia, sdo atendidos de cinco
a sete pacientes semanal-
mente. Os encaminhamen-
tos sao feitos via SUS (Sis-
tema Unico de Satde), por
meio das UBSs (Unidades
Bisicas de Saude) dos sete
municipios da regio.

ATENDIMENTO. Ariane Marinho Machado, |5 anos, redliza acompanhamento médico hi cinco anos no centro. Servico fol respansivel por diagnosticar jovem

Os equipamentos de saq-
de de Santo André, Diade-
ma e Maud encaminharam
ao centro de referéncia
476 pacientes com suspei-
tas ou diagndsticos de
doengas raras. O niimero
de pessoas direcionadas ao
tratamento no ano passa-
do fol 49,2% superior ao
de 2022, com 319 indivi-
duos.

As consultas na unidade
especializada da FMABC
estdo divididas em diver-
sas especialidades médi-
cas, entre elas aconselha-
mento genético, reumato-
logia pediatrica, fibrose cis-
tica, erros inatos do meta-
bolismo, doengas neuro-
musculares, entre outras.

O servico também reali-
za pesquisas clinicas que
buscam mapear ¢ encon-
trar tratamentos para ga-
rantir melhor qualidade de
vida aos pacientes, além
de fazer parte do projeto
Genomas Raros, criado pe-
lo Ministério da Sauide pa-
ra sequenciar o genoma de
milhares de pacientes com
doencgas raras e historia
compativel com sindrome
de risco hereditdrio de cin-
cer, encurtando assim o
tempo necessario para um
diagnostico preciso. O am-
bulatério da FMABC jé con-
tribuiu com amostras san-
guineas de mais de 500 pa-
cientes para o projeto.
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Para a médica e coorde-
nado ra do Servico de
Doengas Raras do Centro
Universitdrio FMABC, Ane-
te Sevciovic Grumach, ¢
fundamental que projetos
que estimulem o diagnosti-
€0 precoce sejam incentiva-
dos com campanhas pela
triagem neonatal, o famo-
so teste do pezinho. Pela
lei 14.154, de 2021, mais
de 50 doengas poderao ser
identificadas no teste ofe-
recido pelo SUS.

“Os pacientes que 1&m as
doencas diagnosticadas tar-
diamente sofrem muito. De-
tectar nos primeiros estd-
gios permite que o trata-
mento seja mais eficaz.
Quanto mais cedo, melhor
© progndstico”, afirma. Ela
lembra ainda que muitas ve-
zes os sintomas da doenga
podem passar despereebi-
dos ou serem confundidos,
casonao sejam feitos os exa-
mes corretos. “Doengas ra-
ras nio significam, necessa-
riamente, sintomas raros. £
possivel ter uma doenca ra-
ra que passe despercebida
ou que seja conduzida co-
mo uma enfermidade “co-
mum” caso nao seja feito
diagndstico correto e a tem-
po”, finaliza a médica.

ooy

Desde 2019, Ariane
Marinho Machado, 15
anos, estd em acompa-
nhamento neurolégico e
nutricional no Centro de
Referéncia de Doengas
Raras da FMABC (Centro
Universitdrio Faculdade
de Medicina do ABC).
Apés 13 anos de busca, a
Jjovem recebeu o diagnos-
tico de miopatia congéni-
ta, distiir heredi
raro que causa l'ELlI.H;klU
no ténus muscular e fra-
queza.

“Ter o diagndstico foi
um alivio para a familia.
O processo foi muito can-
sativo, passamos por di-

versos médicos e fizemos
vdrios exames por mui-
tos anos, € mesmo com
as desconfiangas, nin-
guém encontrava o que
ela tinha. Enquanto ela
fazia o acompanhamen-
to, os médicos iam estu-
dando o caso dela, até
que, hd dois anos, confir
maram o tipo da doenca
por meio de diagnéstico
genético”, conta Silmara
Rocha Machado, 37, mae
de Ariane.

O acompanhamento
médico foi crucial para
que a doenga rara nao
progredisse na jovem.
Aos dois anos, a mie per-

“Ter o diagnéstico foi um alfvio para a familia’

cebeu que a crianga nao
conseguia engatinhar e,
quando tentava andar,
nao ficava em pé por mui-
to tempo. “Mesmo sem
um diagnostico concreto,
a suspeita era de miopa-
tia por conta dos sinto-
mas, entio, como a doen-
€2 ndo tem cura e nem re-
médio, a alternativa era
fisioterapia para impedir
o progresso da enfermi-
dade”, explica a mae.
Ariane tem dificulda-
des para respirar e utili
za um respirader mecéni-
co durante a noite. Por
conta da fraqueza nos
mitsculos, a jovem nio

consegue andar e precisa
se alimentar por sonda.
O coordenador do cen-
tro de referéncia da FMA-
BC, Paulo Breir ressalta
que muitas doengas nao
tém cura, mas possuem
tratamentos e necessitam
de acompanhamento.
“Existem doencas que sdo
fixas, que a crianga s6 vai
melhorar com o passar do
tempo. Temos também as
enfermidades progressi-
wvas, que avangam ao lon-
go da vida do paciente, ou
seja, podem aparecer ape-
nas apés determinado mo-
mento, e sio mais degene-
rativas”, alerta. ™
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