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As Doengas Raras sao definidas de acordo com critérios epidemioldgicos: nos Estados Unidos
se considera uma doenga rara aquela condigao que afeta menos de 200.000 pessoas; na Uniao
Europeia quando afeta menos de | em 2.000 pessoas e a Organizagdo Mundial da Salude
(OMS) considera a prevaléncia de 65:100.000 (1,3:2.000) habitantes.

Do ponto de vista clinico existe ampla variabilidade nos sinais e sintomas, na idade e gravidade
das manifestagoes. Sinais e sintomas inespecificos geralmente estao presentes, dificultando o
diagnéstico. Estas doengas, caracterizam-se por um terem um curso lento e progressivo e
frequentemente resultam em incapacidade fisica e intelectual.

Aproximadamente 10% das Doencas Raras possuem terapias especificas, mas todas
necessitam de equipe interdisciplinar atenta para dar suporte aos pacientes e suas familias.




Para aprimorar, realizar o custeio e estabelecer um fluxograma de atendimento dos pacientes
pelo SUS foi criada a Politica Nacional de Atencao Integral a Pessoa com Doenca Rara
(Portaria GM/MS no. 199 de 30/01/2014). Esta permitiu o credenciando de Servicos de
Atencao Especializada e de Servicos de Referéncia em Doengas Raras. Até 2020, 17 Servicos
de Referéncia em Doengas Raras foram habilitados. Pela Politica Nacional de Atengao Integral
a Pessoa com Doenga Rara (PNAIPDR) as doengas estao divididas em:

Doengas Raras de origem genética: anomalias congénitas ou de manifestagao tardia,
deficiéncia intelectual e erros inatos do metabolismo;

Doengas Raras de origem nao genética: infecciosas, inflamatoria, auto-imunes e
outras doengas raras.

No atual Programa de Triagem Neonatal do SUS siao consideradas doengas raras o
Hipotireoidismo Congénita, Anemia Falciforme, Fenilcetonuria, Fibrose Cistica, Deficiéncia de
Biotinidase e Hiperplasia Adrenal Congénita. A importancia da triagem neonatal esta na
realizacao do diagnostico precoce.

Realizar o diagnéstico precoce de um paciente com Doenga Rara, significa permitir a
possibilidade de alterar a histéria natural da doenca e a realizagaio do Aconselhamento
Genético, o qual possui importancia em verificar se existem outros membros familiares
afetados, ainda nao diagnosticados, bem como determinar a probabilidade de futuras
gestagoes serem afetadas.
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