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Resumo: O itinerario diagndstico e terapéutico de pessoas com doencgas raras é marcado
por obstaculos significativos na determinacio do quadro clinico e acesso ao tratamento.
Este estudo exploratdorio analisou a trajetoria e os desafios enfrentados por pessoas com
doencas neurologicas raras, com base em dados coletados por um questionario original
online voluntario. O questionario, divulgado para associacdes de pacientes, hospitais e
centros de referéncia entre setembro de 2023 e fevereiro de 2024, contou com a participa-
¢ao de 155 individuos, abordando 24 doencas diferentes, sendo as mais frequentes entre
os participantes a Ataxia de Friedreich, Doenca de Charcot Marie Tooth e Porfiria Aguda
Intermitente. Os resultados destacaram que o maior obstaculo foi o diagnéstico, com tem-
pos de espera entre 2 a 5 anos, devido a escassez de profissionais qualificados e ao acesso
limitado a especialistas. As informacdes sobre as doencas sao obtidas principalmente pela
internet, associacdes e profissionais de saude, sendo as associacoes fundamentais para o
apoio aos pacientes. A trajetoria de vida dessas pessoas ¢ marcada por dificuldades na mo-
bilidade, controle emocional e no acesso a cuidados adequados. As politicas de saude de-
vem reconhecer o papel crucial das cuidadoras invisibilizadas, as necessidades financeiras
e os desafios emocionais, exigindo esforcos coordenados entre todas as partes envolvidas.

Palavras-chave: Itinerario diagndstico e terapéutico; Trajeto de cuidados; Doencas raras;
Doencas de baixa prevaléncia; Doencas neurologicas; Patologias do sistema nervoso.
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Therapeutic itinerary of patients with rare
neurological diseases until diagnosis

Abstract: The diagnostic and therapeutic itinerary of people with rare diseases is marked
by significant obstacles in determining the clinical picture and accessing treatment. This
exploratory study analyzed the trajectory and challenges faced by people with rare neuro-
logical diseases, based on data collected through a original voluntary online questionnaire.
The questionnaire, distributed by patient associations, hospitals, and referral centers be-
tween September 2023 and February 2024, included the participation of 155 individuals,
addressing 24 different diseases, the most frequent among participants being Friedreich’s
Ataxia, Charcot Marie Tooth Disease, and Acute Intermittent Porphyria. The results hi-
ghlighted that the biggest obstacle was diagnosis, with waiting times ranging from 2 to
5 years, due to the shortage of qualified professionals and limited access to specialists.
Information about the diseases is obtained mainly through the internet, associations, and
health professionals, with associations being essential for supporting patients. The life tra-
jectory of these people is marked by difficulties in mobility, emotional control, and access
to adequate care. Health policies must recognize the crucial role of invisible caregivers,
financial needs and emotional challenges, requiring coordinated efforts among all parties
involved.

Keywords: Diagnostic and therapeutic itinerary; Care path; Rare diseases; Low preva-
lence diseases; Neurological diseases; Pathologies of the nervous system.

1. INTRODUCAO

As doengas genéticas raras sdao aquelas que tem a prevaléncia de até 65 casos para cada
100.000 habitantes'. Estima-se que aproximadamente 13 milhdes de individuos no Brasil vi-
vam com alguma forma de doenca rara, sendo a maioria dos casos com origem genética'. Ape-
sar de avangos na tecnologia para diagndstico e tratamento para algumas doengas, ainda assim,
pacientes possuem diversos obstaculos no acesso a esses servigos essenciais?.

No Brasil, foram desenvolvidas as Diretrizes para Atencao Integral as Pessoas com Doen-
¢as Raras no Sistema Unico de Satide pelo Ministério de Saude®. Essas diretrizes sdo uma
iniciativa essencial que visa orientar as Redes de Atengdo a Saide para o melhor manejo do
atendimento por meio de procedimentos ja consolidados através de um fluxograma de aten-
dimento®. O estudo do itinerario diagnostico e terapéutico ¢ a compreensdo do percurso das
pessoas com alguma doenga e de suas familias, desde os sintomas iniciais, diagnostico até o
seu tratamento®. Assim que o diagndstico de uma doenga rara ¢ dado a um membro da familia,
a vida de todos ao redor segue com incertezas e preocupagoes. O itinerario ¢ influenciado por
uma multiplicidade de fatores, incluindo as caracteristicas individuais, condi¢des sociais e cul-
turais, localizacdo geografica e a disponibilidade de diagnostico e tratamento?.

Nesse trabalho abordamos as doengas neuroldgicas raras que impactam de forma direta

a vida do individuo afetado e de toda a familia, demandando, muitas vezes, uma adaptacao do
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cotidiano familiar. Além disso, a condi¢do também causa impactos significativos no ambito
social e economico. Neste contexto, o estudo teve como objetivo ndo apenas mapear a trajetoria
de pacientes com doencas neuroldgicas raras, mas também identificar lacunas e desafios ao lon-
go do caminho. O entendimento destas questdes visa melhorias em politicas publicas para essa
populagdo e acesso adequado para o diagnostico e tratamento para os pacientes com doencgas

neuroldgicas raras.

2. METODOS

Trata-se de pesquisa de natureza quantitativa e objetivo exploratério®. O objeto de estudo
foi o conjunto de respostas adquiridas a partir de questionario online (Google Forms®), com
abrangéncia nacional. O publico-alvo do questionario foi o portador de doenga neurologica rara
(ou seu responsavel). Entre os participantes estdo os proprios portadores das condic¢des e, nos
casos em que a doencga afeta menores de idade ou individuos sem capacidade intelectual para
responder ao questiondrio, as respostas foram fornecidas por seus familiares ou cuidadores. O
questionario original foi composto por 60 questdes, com abordagem de multipla escolha, mul-
tiplas respostas, abertas e escala de mensuragdo (Anexo 1). Foi enviado em forma de link por
correio eletronico para associacdes de doencas raras, centros de referéncia e hospitais, os quais
divulgaram para os portadores de doenca neuroldgica rara e responsaveis por portadores. Os
critérios de eligibilidade para a andlise das respostas foram: (1) ser portador de alguma doenga
neuroldgica ou (2) ser pai, mae ou responsavel pelo portador e (3) aceitar a participagao volun-
taria da pesquisa. Os critérios de inelegibilidade foram: (1) ndo ser residente do Brasil que im-
plica, por conseguinte, ndo utilizar o sistema de satude brasileiro e (2) ndo ser portador de doen-
ca neurologica rara. A categorizagdo das doengas raras foi baseada no inventario do Orphanet’.

A interpretacdo de dados foi conduzida por meio da metodologia de analise de contetdo,
utilizando uma planilha construida com base nas respostas dos questionarios (Anexo 2). A pes-
quisa abrangeu desde os exames para diagndstico até as barreiras enfrentadas pela familia. As
semelhancas e padrdes das respostas as diferentes perguntas possibilitaram o agrupamento dos
resultados. A anélise dos resultados das questdes de multiplas respostas pode exceder o nimero
total de participantes, pois 0 mesmo participante podia assinalar mais de uma alternativa.

Por ndo ser possivel definir o numero de participantes com antecedéncia devido a incerte-
za sobre a disponibilidade das pessoas interessadas, o nimero de participantes foi deixado em
aberto por conveniéncia. A coleta de dados ocorreu entre outubro de 2023 e fevereiro de 2024,
apos aprovagdo do Comité de Etica em Pesquisa do Instituto Oswaldo Cruz, nimero CAAE:
72680523.7.0000.5248. O sigilo das informagdes pessoais foi assegurado pelo compromisso
profissional da equipe. Os participantes da pesquisa tiveram esclarecimento sobre a pesquisa

por meio de um Termo de Consentimento Livre e Esclarecido virtual.
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3. RESULTADOS

Um total de 197 participantes contribuiram para esta pesquisa, respondendo ao questio-
nario. Trés desses questionarios foram excluidos devido a residéncia dos participantes ser fora
do Brasil. Nessa pesquisa foram consideradas apenas doencgas raras com ao menos um sintoma
neurologico e registradas no inventario do Orphanet’. Além disso, os questionarios de 34 parti-
cipantes foram excluidos da analise por falta de diagnostico definitivo, e 4 foram excluidos por
nao apresentarem uma doenga neurologica rara (Autismo, Sindrome de Ehler Danlos e Doenga
do enxerto contra hospedeiro), resultando em um total de 155 respostas que seguiram para ana-
lise (Figura 1A). Dentro desse grupo, 89 (57,4%) sdo do sexo feminino e 66 (42,6%) do sexo
masculino. No que diz respeito a etnia do portador (Figura 1B), 105 (68%) se autodeclaram
brancos, 43 (28%) pardos, 4 (2%) negros, 1 (1%) amarelos e 2 (1%) ndo informaram. Quanto a
relagdo familiar com o portador (Figura 1C), constata-se que foram 79 (52%) maes, 58 (37%)
os proprios portadores, 7 (4%) pais, 6 (4%) irmaos/irmas, 2 (1%) conjuge, 2 (1%) filhos e 1
(1%) avos / avos. Quem identificou os primeiros sinais da doenca foram em sua maioria os
familiares que convivem com o paciente (58%), seguido de médicos (18%), dos proprios porta-
dores (14%) e de outros (10%). As maes figuram como as principais responsaveis nos cuidados
diarios do portador (42%). Apesar dos desafios enfrentados pelos familiares de pessoas com
doencas raras, o estado civil de 48,3% dos participantes era casado. Os demais participantes
eram solteiros, separados ou viuvos. Quanto a distribuicao geografica, os participantes residiam
nas regides Sudeste (39%), Sul (29%), Nordeste (18%), Centro Oeste (9%) e Norte (5%). Mais
da metade das familias tem renda inferior a R$ 5.000,00, sendo 20,6% com renda de R$ 1,00 a
R$ 2.000,00, 18% de R$ 2.001,00 a R$ 3.000,00 e 10,3% de R$ 3.001,00 a RS 5.000,00 (Figura
1D). A dificuldade financeira esteve presente durante a trajetoria de 38,7% dos respondentes, de
acordo com respostas na questao sobre as principais barreiras durante o itinerario. Em relagdo
as necessidades da familia ao longo do itinerario terapéutico, destaca-se a readequacao do tra-
balho para cuidar do(a) portador(a), o que foi uma realidade para 58% dos familiares. Desses,
71,9% relataram que as adaptagdes tiveram um impacto negativo muito grande ou razoavel na

renda, enquanto para 28,1% o impacto foi pequeno ou inexistente.
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Figura 1 — Dados sociodemogrificos - (A) Fluxograma do nimero de participantes e filtros utilizados para
selecdo dos questionarios analisados; (B) Etnia autodeclarada do portador; (C) Relaciao do participante
com o portador; (D) Faixa de renda familiar mensal do portador.

As dificuldades enfrentadas ao buscar diagndstico, tratamento e suporte sdo multiface-
tadas, como evidenciado pelas respostas do questiondrio (Figura 2A). Destacam-se a escassez
de profissionais qualificados e o acesso limitado a especialistas, com 100 respostas (64,5%) e
78 respostas (50,3%), respectivamente (em pergunta de multiplas respostas). Um total de 26
respostas (16,7%) destacou obstaculos relacionados as limitagdes geograficas e de transporte. E
importante notar que 38,3% dos respondentes enfrentam a realidade de receber tratamento em
outras cidades, de acordo com a pergunta ‘O tratamento ¢ feito em outra cidade?’. Adicional-
mente, 14,8% dos participantes descreveram dificuldades na compreensao de termos clinicos e/
ou técnicos durante o processo de diagnostico. Além disso, 30,3% dos participantes relataram

ter recebido diagndsticos incorretos ao longo de seu percurso terapéutico.
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Figura 2 — Barreiras, tempo de diagnéstico e relacido entre média de renda e redes — (A) Barreiras enfren-

tadas durante a busca por diagnoéstico, tratamento e servigos de apoio; (B) Tempo até receber diagnostico;

(C) Relacio entre faixa etaria e prazo para obtencio do diagnodstico; (D) Relagdo entre renda média men-
sal e rede de satde utilizada.
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Em relacdo ao tempo entre o surgimento dos sintomas e o diagnostico (Figura 2B), 22%
receberam o diagndstico em menos de 1 ano, 16,6% dos pacientes esperaram de 1 a 2 anos para
a definicdo da causa de sua doenca, enquanto 24,1% dos pacientes aguardaram de 2 a 5 anos
em busca da compreensdo da natureza de sua condi¢do. Surpreendentemente, para 21,3% dos
pacientes, essa busca levou mais de 10 anos. A andlise dos grupos etarios revela que o tempo
de diagndstico ¢ independente da idade do paciente. Ou seja, ndo foi encontrada uma relagao
direta entre a idade dos pacientes e o tempo para o diagnostico das doengas neurologicas raras
(ver Figura 2C). Quanto as fontes de assisténcia, 43,7% dos participantes recorreram a rede
privada, enquanto 39,8% buscaram ajuda na rede publica e 16,3% utilizaram ambas para rece-
berem diagndstico (Figura 2D). Cerca de 82% dos participantes encontraram algum desafio ou
obstaculo durante o processo de diagndstico, assim como 46,5% dos participantes tiveram difi-
culdade no acesso as consultas/exames durante o processo de diagndstico. Alguns participantes
necessitaram do uso da justica (19,4%), para o acesso a medicamentos, tratamento, diagndstico
e/ou consulta. Entretanto, a necessidade do uso da judicializac¢do e o tempo de diagndstico ndo
parece ter relacdo com a renda (ver Figura 3A e 3B). Outra insatisfagdo ¢ a sensacdo de que o
paciente e familia ndo estdo sendo ouvidos, sem receber o cuidado de qualidade e integral. De

acordo com relatos de maes, existe uma lacuna no fluxo de atendimento na atengao basica:

A - Renda mensal e uso da judicializagao B - Renda mensal e tempo de diagndslico
R$ 5.250,00
4
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Figura 3 — Relaciio de rendas e fonte de busca - (A) Média de renda mensal da familia e necessidade do
uso da judicializacio; (B) Média de renda mensal da familia e tempo de diagndstico do portador; (C) Fon-
te de busca utilizada para buscar informagdes sobre a doenca.
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“A dificuldade foi em conseguir agenda menor que 6 meses.’
“Demora nas consultas.”

Diante dessa realidade, muitas familias s3o obrigadas a buscar atendimento através dos
planos de satde suplementar. No entanto, a esperanca de ter um atendimento mais eficaz e agil
nao ¢ concretizado nem mesmo com a utilizagao dos planos de saude suplementar. Relatos de
maes insatisfeitas com experiéncias frustrantes ao utilizar a rede privada incluem:

“Nao tivemos muito apoio do plano de saude e por isso demorou mais pra fazermos
exames.”

“Dificuldade em consulta com especialistas, e de liberagdo junto ao plano de saude para
exames genéticos.”

As informagodes sobre a doencga sdo frequentemente obtidas por meio de diversas fontes
(Figura 3C), destacando-se o acesso a internet (22,5%), associacdes (21,8%), profissionais de
saude (20,5%), redes sociais (18,6%) e orgdos e unidades de saude (16,4%). Esse panorama
reflete a variedade de recursos que os pacientes buscam para entender e lidar com sua condi¢ao
médica, demonstrando a importancia da acessibilidade e diversidade de fontes de informagao
na era digital.

Em relagdo aos sintomas iniciais que motivaram a busca por diagnostico (Figura 4A), o
mais prevalente foi a ‘Dificuldade de locomocgao’, com 98 respostas, seguido de ‘Vérios sinto-
mas simultaneos’, com 49 respostas. Além disso, a dificuldade na fala, sensorial e para engolir
também foi compartilhado por um nimero significativo de pacientes. Ao avaliar os impactos
da doencga no individuo portador de uma doenca neuroldgica rara (conforme Figura 4B), em-
pregamos uma escala de avaliacdo que variava de 0 (nenhum impacto) a 5 (muito impacto) de
multipla escolha. Os resultados destacam, em ordem decrescente de relevancia, o impacto nos
aspectos: autonomia de locomocgdo (41,9%), controle emocional (28,4%), comunica¢do com
familiares (21,2%), autonomia nas atividades diarias (20,6%), controle de urina e fezes (20%),
autonomia na alimentacdo e aprendizagem (20%). Esses resultados destacam a diversidade de
sintomas experimentados pelos pacientes ¢ a complexidade das condi¢des que enfrentaram
durante sua jornada diagnostica.

No que diz respeito aos profissionais de saude mais frequentemente consultados en-
volvidos desde o inicio dos sintomas até o diagnostico (Figura 4C), destacam-se em ordem
crescente: neurologistas, fisioterapeutas, geneticistas, ortopedistas, cardiologistas, psicologos,
pediatras, fonoaudiologos e oftalmologistas. Apos o diagnostico, houve novos formas de me-
lhorar a qualidade de vida por meio da musicoterapia, acupuntura, hidroterapia, equoterapia e
estimulacdo visual. Apos o diagndstico, 17,4% dos portadores ainda estavam sem tratamento
ou acompanhamento. Daqueles que realizavam algum acompanhamento apos o diagnostico,
sdo acompanhados por: ‘Consultas com médicos/especialistas’, ‘Medicamentos’, ‘Psicologo’,

‘Atividades fisicas’ e ‘Outras terapias’.
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Figura 5 — Doencas, exames, mudancas e tratamentos — (A) Doencas neurologicas raras dos participantes; (B)
Exame que definiu a causa da doenca; (C) Mudangas na vida apos receber diagnéstico; (D) Tratamentos ou
intervencoes usadas no controle da doen¢a (Terapias incluem fisioterapia, fonoaudiologia, nutricional, etc.).

Uma das questdes abordou o acompanhamento pré-natal, questionando se houve alguma
indicagdo de risco ou ma-formacao durante a gravidez. Cerca de 92,9% das maes ndo tiveram
indicio de nenhuma ma-formag¢ao. Aquelas que tiveram um indicativo, foi requisitado exa-
mes de incompatibilidade sanguinea, dosagem de acido deltaminolevulinico e porfobilinogénio
(exames indicativos de Porfiria aguda intermitente). Conforme a Figura 5A, os diagnosticos
abrangem 24 tipos de doengas neuroldgicas raras, como a Ataxia de Friedreich sendo a mais
prevalente, afetando 53 pacientes. O exame genético foi o principal procedimento utilizado
para determinar a causa da doenga, representando 76,1% das respostas, seguido de exames
laboratoriais, clinicos e por imagem (Figura 5B). A busca por outros tratamentos e aconselha-
mento genético ¢ uma das mudangas na vida de quem obtém o diagndstico, seguido de ‘ter
novas preocupagdes, angustia e/ou tristeza’, muitas vezes gerado pelas incertezas diante de
uma condi¢ao rara (Figura 5C). Em questdo de multiplas respostas sobre os tipos de tratamento

ou intervengdes usados na busca pelo controle da doenca (Figura 5D), 70,3% dos participantes
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usaram terapias (fisioterapia, fonoaudiologia, nutricional etc.), medicagdes (60%), mudancas
no estilo de vida (dieta, exercicios etc.), (42,5%), terapias alternativas e/ou complementares
(30,9%) e cirurgia (12,2%). O resultado dos tratamentos foi em sua maioria ‘Satisfatorio/Bom/
Otimo’ (74,1%), ‘Ruim’ (19,6%) ou ‘Ainda est4 no inicio do tratamento’ (6,2%). Outra mudan-
ca observada ap0ds o diagnostico foi na dieta dos portadores. Entre os 54 pacientes (34,8%) que
precisaram de ajustes alimentares, destacam-se adaptacdes como a ado¢do de uma dieta mais
saudavel, o aumento do consumo de alimentos liquidos, a reducdo da ingestao de carboidratos,
a eliminacdo de gluten, glicose e alcool, além de alguns casos que necessitaram de procedimen-
tos como a gastrostomia (sonda alimentar). Os dados destacam a variedade de abordagens ado-
tadas pelos participantes para gerenciar as mudangas no estilo de vida e na dieta, desde terapias
convencionais até terapias alternativas, demonstrando a complexidade e a individualidade no
manejo das condig¢des neuroldgicas raras.

O gerenciamento das condi¢des de saude do portador de doenga rara ocorre em diferentes
contextos: hospitais, clinicas e unidades de saude que combinam os setores publico e privado
(23,2%), exclusivamente no setor publico (23,2%), exclusivamente no setor privado (20%), em
domicilio (18,7%) e, em alguns casos, a informagao ndo foi fornecida (14,9%). Cerca de 47,3%
dessas familias relatam a necessidade de adaptacdo da casa para aprimorar a funcionalidade,
seguranga e conforto do paciente, visto que a moradia muitas vezes ¢ local de tratamento do
portador. Entretanto, 33,1% das familias ndo haviam adaptado sua residéncia, seja por limita-
¢oes financeiras, falta de tempo dos cuidadores ou pela necessidade de adaptagdes somente em
estagios mais avancados da doenca. Além disso, cerca de 19,6% das familias ndo necessitaram

de adaptagoes.

4. DISCUSSAO

A analise dos dados revela um panorama desafiador para pacientes com doengas neuro-
logicas raras no Brasil. Segundo Demétrio (2019), a familia e os servigos de satide sdo as redes
de apoio que se destacam ao longo dos itinerarios terapéuticos®. Nossos estudos endossam as
descobertas de varios trabalhos do cuidado realizado pelas maes como principais cuidadoras 7,
8,9, 10. O cuidado realizado pelas mulheres frequentemente ¢ invisibilizado e carece de reco-
nhecimento formal, tanto por politicas publicas quanto por legislagcdo especifica. Essa lacuna
contribui para a exclusdo social de muitas mulheres, que acabam sem acesso a trabalho, profis-
sdo ou renda. Embora seja comum associar o papel de cuidadoras as mulheres, ¢ fundamental
ressaltar que esse trabalho nao deve ser limitado a um Unico género. A divisdo das responsa-
bilidades de cuidado de forma mais equitativa € crucial para garantir que homens e mulheres
compartilhem igualmente esses encargos, sem desmerecimento ou estigmatizacao de qualquer

género. Portanto, ¢ imprescindivel que politicas de saude reconhecam e apoiem o papel vital
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das mulheres como cuidadoras, garantindo-lhes o suporte necessario para enfrentar os desafios
e promover o bem-estar dos dependentes sob seus cuidados.

A literatura destaca as necessidades financeiras como uma das principais preocupagoes
das familias, resultando em dificuldades cotidianas''. A necessidade de adaptar o cotidiano para
cuidar de um familiar ¢ uma realidade comum entre os participantes desta pesquisa, como evi-
denciado por relatos, como:

“A crian¢a é dependente para todas as atividades diarias: se alimentar, andar, tomar
banho, se locomover, coloca tudo na boca e exige aten¢do 100% do tempo.”

Essas experiéncias ilustram as grandes dificuldades enfrentadas pelos cuidadores ao ten-
tar conciliar suas responsabilidades de cuidado com as exigéncias do mercado de trabalho,
muitas vezes incompativeis com essa rotina.

A falta de conhecimento por parte dos clinicos ¢ uma questdo recorrente, enfrentada por
muitos pacientes, como demonstrado em diversas pesquisas na area. Catana (2013) descreve
que 74% dos participantes relataram sentir estresse em relagdo a seguinte situagao:

“Se consultar com profissionais que ndao possuem conhecimento acerca da doen¢a do
filho.”

Dessa forma, se o profissional consultado ndo for especializado e habilitado na investi-
gacdo da doenga ¢ muito provavel que a familia continue a buscar por outros profissionais. Por
este motivo muitas familias tendem a peregrinar por varios clinicos durante a busca por respos-
tas. Consequentemente, diagnosticos incorretos sdo entregues ao paciente prolongando ainda
mais o periodo de dificuldades e incertezas. Devido a diversidade de sintomas das doencas
neurologicas, hd a necessidade de uma equipe multidisciplinar de profissionais desde o inicio
dos sinais até o tratamento continuo.

A multiplicidade das fontes de pesquisa sugere a necessidade de uma abordagem holistica
no fornecimento de informagdes sobre satide, contemplando tanto os canais tradicionais quanto
os digitais. As Associa¢des desempenham um importante papel, visto que ¢ uma das fontes de
pesquisa mais utilizadas. Os relatos positivos sobre as associagdes sdo varios e enfatizam a im-
portancia na vida e na jornada dos pacientes e suas familias, como narra uma mae:

“No meu caso achei a associagdo nacional da sindrome [...] e o grupo é bastante unido,
acolhedor e fornece muita ajuda aos membros, desde o acesso a diagnosticos, duvidas do dia
a dia, entre outros.”

As informagdes atualizadas de fontes confidveis, novos tratamentos e novos recursos for-
necidas pelas associacdes ajudam a familia a entender melhor as condi¢des do portador.

As limitagdes geograficas sdo outro motivo de empecilhos no diagnostico e tratamento
das doengas raras. Muitas familias nao residem em areas urbanas, ¢ a maioria dos centros de
referéncia e hospitais se situam nas grandes metropoles'?. O nivel educacional dos familiares e

a complexidade linguistica usada por médicos € outro fator que contribui para as adversidades.
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A linguagem complexa necessita do conhecimento de conceitos cientificos € médicos, sendo
importante que os profissionais evitem o uso de jargdes excessivos nos momentos da consulta.

Ha diversas possibilidades para tentar vencer o grande desafio do diagnostico, uma delas
seria o estabelecimento de redes de colaboragdo entre instituigdoes de satde e pesquisadores em
todo o mundo para o compartilhamento de informagdes e experiéncias, facilitando o diagnos-
tico de doencas raras. A tecnologia, como a gendmica e a bioinformadtica, pode desempenhar
um papel importante no diagnostico de doengas raras. Sequenciamento de DNA, andlise de
variantes genéticas e ferramentas de inteligéncia artificial podem identificar padrdes e mutagdes
associadas a essas condigdes. A expansdo dos programas de triagem neonatal para incluir um
maior numero de doencas raras pode permitir o diagndstico precoce e intervengdo adequada,
melhorando os resultados para os pacientes.

Para muitos pacientes, enfrentar periodos de 1, 5, 10 anos ou até mesmo nunca receber
uma explicagdo clara para os sintomas que vivenciam ¢ uma realidade angustiante e dolorosa.
O diagnostico incerto € uma fonte constante de inseguranga e desconfianga, conforme observa-
do por Pinto e colaboradores (2019), enquanto os longos periodos de espera e os tratamentos
inadequados, como descrito por Felipe e colaboradores (2020)13, agravam ainda mais o softi-
mento dos pacientes. Apesar da existéncia de politicas publicas voltadas para as doengas raras,
araridade e a diversidade dessas condigdes resultam em uma espera prolongada para acesso aos
diversos profissionais de satde'.

A dificuldade de locomocdo foi o sintoma mais comum entre os pacientes e confirma
descobertas anteriores, como as descritas no estudo de Nijman e colaboradores (2020), que as-
sociam doengas neurologicas a deficiéncias na mobilidade’. O surgimento desses sintomas re-
lacionados a mobilidade costuma ser gradual. No ambiente de trabalho, esteredtipos associados
a pessoas com deficiéncia dificultam ainda mais a inclusdo social'®, como um paciente relata:

“Fiquei desempregado e ndo consigo voltar ao mercado de trabalho, pois as vagas para
emprego de pessoa com deficiéncia, ndo sdo especializadas, sdo para cumprir cota.”

Portanto, € crucial que haja uma revisao das politicas de emprego e inclusio para garantir
oportunidades adequadas e especializadas para essas pessoas, promovendo uma verdadeira in-
tegracao no mercado de trabalho e na sociedade.

Alguns portadores tém limitagcdes na dieta e muitas vezes, de alto custo. Trabalhos de
revisdo de literatura como de Costa e colaboradores (2001), evidenciam a melhora nas doencas
neurologicas com uso de terapia nutricional acompanhada de um(a) médico(a) nutricionista'’.
Portanto, ¢ essencial que politicas de satide abordem o suporte nutricional para os portadores,

visando uma melhor qualidade de vida.
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5. CONCLUSAO

Ha lacunas significativas na atenc¢ao basica que comprometem o acesso ao diagndstico e
exigem aten¢do imediata. Nossos achados destacam a vulnerabilidade dos pacientes e de seus
cuidadores, evidenciando obstaculos substanciais na obtencao do diagnostico, com tempos de
espera variando de 2 a 5 anos, devido a escassez de profissionais qualificados e ao acesso
limitado a especialistas. A trajetoria de vida dessas pessoas ¢ frequentemente marcada por di-
ficuldades na mobilidade, controle emocional e acesso a cuidados adequados. O estudo desta-
ca a importancia do papel das mulheres cuidadoras e as associagcdes no suporte continuo aos
pacientes, além da necessidade de uma abordagem multidisciplinar para o acompanhamento.
Para enfrentar esses desafios, ¢ crucial um esfor¢o colaborativo e coordenado entre governos,
instituicdes de satde, pesquisadores e pacientes.

Financiamento: Fiocruz (PEP - ICC 008 FIO 21 2 16). FP, BD e PS recebem bolsa do
Conselho Nacional de Desenvolvimento Cientifico e Tecnolégico (CNPq — Bolsista PQ Proces-
sos 303742/2022-4 ¢ 310299/2022-5).
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artigo: PS.
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