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Este documento foi elaborado com base nos resultados das pesquisas

“A Rede Carioca de Imunodeficiéncias Primarias (RECIP) como modelo
sustentavel no diagndstico de doencas raras para o Sistema Unico de
Satide” e “Como sao raras essas criangas e adolescentes!?’, desenvolvidas
pelo Instituto de Satide da Mulher, da Crianca e do Adolescente Fernandes
Figueiras (IFF/Fiocruz), que formam parte da Rede de Pesquisa do Programa
de Politicas Publicas e Modelos de Atengdo e Gestao a Satide (PMA).

0 PMA é uma das agdes estratégicas da Vice-Presidéncia de Pesquisa

e Colegoes Bioldgicas da Fiocruz. Seus objetivos sao fomentar, induzir

e gerir redes de pesquisa que integrem o saber cientifico as préticas de
satide, a fim de contribuir para a melhoria do Sistema Unico de Satide (SUS).

0 estudo RECIP foi desenvolvido pelo Laboratdrio de Alta Complexidade
do IFF (LACIFF) e estabeleceu um modelo para o fluxo diagnéstico de
pessoas com suspeita de imunodeficiéncias, facilitado por um aplicativo
para o cadastro de pacientes e suas amostras bioldgicas. 0 LACIFF foi
recentemente incluido na Rede de Laboratdrios de Referéncia da Fiocruz
como Laboratdrio de Referéncia em Doencas Raras. No momento,

sdo realizados testes de diagndstico das sindromes de Prader-Willi

e Angelman, garantidos pela Rede.

A pesquisa “Como sdo raras essas criangas e adolescentes!?” foi desenvolvida
no IFF com criangas e adolescentes vivendo em condigdes cronicas, raras

e complexas de satide e seus cuidadores. Contemplou uma andlise de custo
das familias participantes. Trés associagoes de apoio a pessoas com doengas
raras foram parceiras: ANOI, ACAM-RJ e Anjos da Guarda.

Produtos das Pesquisas: Modelo para estruturar fluxo de diagndsticos
de pessoas com imunodeficiéncias primarias, sistematizacao

de narrativas do adoecimento raro e analise de custo das familias
com criangas e adolescentes com doencas raras.



» DIAGNOSTICO

Realizado precocemente, é fundamental para procedimentos
terapéuticos e de reabilitacao, garantindo melhor progndstico
as criangas nessas condides. Os sequenciamentos genéticos
de nova geracdo possibilitam um diagndstico preciso.

» FLUXO
Quando bem estabelecido, evita a peregrinacao entre servicos.
A Atencdo Primdria precisa ser capaz de identificar sinais indicativos
de doencas raras, oferecendo aos usudrios o acesso a Atengdo
Especializada.

» REDE
0 Laboratdrio de Alta Complexidade do IFF organizou a Rede
(arioca de Imunodeficiéncias Primarias (RECIP). Imunologistas
e alergologistas parceiros se inscrevem em um aplicativo para
celular e computador, a fim de cadastrar pacientes e amostras
para diagndsticos de suspeitos de imunodeficiéncias primdrias.
A RECIP, de abrangéncia regional, pode servir de modelo para
aprimorar fluxos diagndsticos no SUS.

» IDENTIDADE
0 diagnéstico é somente um aspecto da identidade. Ainda assim,
ele pode ser vivido como um rétulo que estigmatiza e molda
as experiéncias subjetivas com as doencas. As pessoas sempre
devem ser mais importantes que um diagnéstico clinico.

» DIREITOS
Um diagnéstico fechado é requisito para o direito aos beneficios
de protecdo financeira e ao acesso a medicamentos de alto custo.
Andlises genéticas precisas podem modificar um diagnéstico clinico
prévio. Nesse caso, além dos efeitos sobre as identidades, é importante
pensar no cadastro das condicdes elegiveis a esses direitos.

» ASSOCIATIVISMO
Reorienta social e politicamente as familias diante da experiéncia
de (con)viver com filhos(as) com doencas raras e transforma praticas
de cuidado. As bases de apoio e de solidariedade e a participacdo civil
fortalecem a luta pela garantia de direitos humanos. A pesquisa
indicou que 83% dos cuidadores principais participavam de associagdes
voltadas a pessoas com doencas raras.



A Politica Nacional de Atencao Integral as Pessoas com Doencas Raras,
promulgada em 2014, estabelece:
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» Doengas raras sao aquelas com prevaléncia de até 65 pessoas
a cada 100 mil habitantes;

» Dois eixos de atencao: condigoes de origem genética e condicdes
de origem ndo genética;

» Linhas de cuidado com fungdes e procedimentos da Aten¢ao Primdria
e da Especializada, fluxogramas e diretrizes diagndsticas;

» Previsdo de verbas para servicos de Atencao Especializada
e de referéncia em doencas raras, como € o caso do IFF/Fiocruz

Dada a predominancia de condicdes de origem genética — cerca de 80% —,
agenética clinica, os aconselhamentos genéticos e os diagndsticos moleculares
sdo centrais na sadde das pessoas com doencas raras.

0 diagndstico de uma crianga ou um adolescente com doenca rara € o diagnésti-
“Como sao raras essas criancas e adolescentes!?”,
realizada no IFF, com os acompanhantes de criangas e adolescentes com muco-
polissacaridose, fibrose cistica ou osteogénese imperfeita, constatou que:

» 73% das principais responsaveis pelo cuidado das criancas e adolescentes
€ram as maes;

» 72% dos cuidadores dedicavam mais de 13 horas didrias a pessoa com
doenca rara;

» 69% das familias acessaram empréstimos e 22,5% venderam bens
para lidar com o custo do tratamento: contratacao de cuidadores,
adaptacdo de residéncias, deslocamento para os servicos de sadde;

» 61% das familias relataram perda de renda, pois muitos dos cuidadores
ficaram impossibilitados de trabalhar;

» 46% das familias recebiam o Beneficio de Prestacdo Continuada
(
per capita menor que Y de saldrio minimo) e 65% tinham acesso ao
Tratamento Fora de Domicilio (concedido aqueles que moram a mais
de 50 km do local do tratamento), sendo que 8% das familias
poderiam receber este dltimo beneficio, embora nao o recebessem.

As pessoas e as familias raras falam de perspectivas privilegiadas sobre si. As
pesquisas aqui descritas nao teriam sido possiveis sem essa parceria. Os raros
e suas familias tém de ser reconhecidos em suas raridades, para que seus
direitos sejam garantidos. A Atencao Integral a Sadde é direito de todas e todos.
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SAIBA MAIS!

Conhega mais sobre o PMA
https://portal.fiocruz.br/sites/portal.fiocruz.br/files/documentos/folder_pma_web.pdf
https://portal.fiocruz.br/politicas-publicas-e-modelos-de-atencao-saude
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