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28/02 Dia Mundial das Doencas Raras - Heranca genética é responsavel por 80% das doencas
raras

Exames podem ser feitos ainda no (tero materno e possibilitam melhor qualidade de vida para o paciente e suas familias.
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Cerca de 13 milhdes de brasileiros possuem, atualmente, algum tipo de doenca rara. No mundo, aproximadamente 7% da populagdo tem o diagndstico positivo
para um dos 6 mil tipos de doengas raras ja identificados, como Doenca de Gaucher, Hemofilia Congénita, Talassemia, Mucopolissacaridose, Hipofosfatasia, entre
outras. E justamente por serem raras, muitas delas sdo descobertas tardiamente, quando quadros clinicos ja so graves e ndo podem mais ser revertidos.

Neste Dia Mundial das Doengas Raras, celebrado em 28 de fevereiro, especialistas defendem a importancia dos testes genéticos e gendmicos para um
diagndstico precoce, ja que 80% das doengas raras sido decorrentes de fatores genéticos. “Exames como o teste do pezinho, o teste do pezinho ampliado ou
teste da bochechinha colaboram muito neste sentido. Porém, hd uma gama muito maior de doencas que podem ser pesquisadas por meio de outras técnicas
atuais como o NGS (Sequenciamento de Nova Geragdo), por exemplo.”, destaca a assessora em Genética e Gendmica do Laboratdrio Lustosa, Fernanda Soardi.
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Fernanda destaca que é possivel identificar as doengas genéticas em qualquer fase da vida, até mesmo antes da gravidez. “Para o casal, é possivel investigar a
compatibilidade e a condi¢do de portador de alteracdo genética importante. Neste caso, as investigacdes sdo aquelas que priorizam genes associados a heranga
recessiva, onde é possivel conhecer as variantes patogénicas ou provavelmente patogénicas que cada membro do casal apresenta. Segue-se, ent3o, o
aconselhamento genético para que o casal possa tomar decisdes bem informadas. Entre os exames desta fase, um dos mais modernos é o exoma”, indica a
especialista.

Na gestacdo, as doencas raras podem ser diagnosticadas por meio de exame para estudo do DNA do concepto. “E recomendado, nessa fase, o NIPT ampliado,
feito a partir da coleta de sangue da méae. Ele permite a detec¢do das aneuploidias mais frequentes e algumas microdele¢Ses submicrossémicas mais raras”,
explica. Outro exemplo é o NIPT multigénico, que amplia a investigacdo para doengas monogénicas. Igualmente, apds um exame genético pré-natal, segue-se o
aconselhamento para o planejamento adequado do nascimento”, complementa.

Atécnica de NGS é também utilizada em testes como o BabyGenes, de triagem neonatal. O exame amplia a investigacdo para varias doencas genéticas raras, que
levam a condigdes clinicas relacionadas a alteragdes enddcrinas, nefréticas, entre varias outras. O exame permite a ampliagdo da analise inicial para varios genes
ou regiGes gendmicas ao mesmo tempo, reduzindo a necessidade de testes com menor amplitude.

Ja na primeira infancia ou no decorrer da vida, a depender dos sintomas ou caracteristicas fenotipicas apresentadas, pode ser feito, a critério do médico, o estudo
do caso e da familia, com a realizagdo de diferentes exames genéticos e gendmicos, como de gene isolado, painel multigénico e exoma.

Impactos e tratamentos
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Doenca rara é aquela que afeta até 65 pessoas em cada 100 mil habitantes. As que ndo se enquadram no roll das de origem genética, advém de fatores ambientais,
infecciosos ou imunoldgicos.

A médica patologista clinica Luisane Vieira, gerente médica do Alvaro Apoio/Dasa, destaca que o impacto coletivo das doencas raras sobre a populagdo mundial
tem aumentado o interesse por essas condi¢des clinicas nos ultimos anos, resultando em seu reconhecimento como um problema de satde publica global. “No
Brasil é adotada a Politica Nacional de Atenc&o Integral as Pessoas com Doengas Raras, que organiza, desde 2014, a rede de atendimento para prevencdo,
diagnéstico, tratamento e reabilitacdo via Sistema Unico de Satde (SUS)”, informa.

Segundo a médica, este importante grupo de doencas apresenta uma ampla diversidade de caracteristicas e sintomas, que variam de doenga para
doenca. “Infelizmente, estima-se que cerca de 30% dos individuos com doengas raras falecam até os 5 anos de idade”, observa.

Luisane explica que a maioria das doencas raras tem seu acompanhamento clinico direcionado a aten¢do médica adequada, redugdo dos danos, inclusdo e
melhora da qualidade de vida dos acometidos e, por consequéncia, de seus familiares. Quanto mais precoce for o diagndstico, maiores séo as chances dos
pacientes terem melhor qualidade de vida e acesso a melhores e modernos tratamentos.



