| CONGRESSO INTERNACIONAL SOBRE DEFICIENCIA DA USP @:

DIVERSIDADE,
DIREITOS

E CORPOS
Participagao social e barreiras
no mundo contemporaneo

21 A 24 DE OUTUBRO DE 2025

CONTEXTOS SOCIAIS E DEMOGRAFICOS DE PESSOAS COM
HIPOFOSFATEMIA (XLH) DA AMERICA LATINA

AUTOR 1: Vasques, V.G. Doutoranda UNIFESP. vanessa.giovana@unifesp.br
AUTOR 2: Barros, L.N.O. Mestranda UFRGS. lyviaoliveeira@gmail.com
AUTOR 3: Novelli, M.M.P.C. Profa Dra UNIFESP. mnovelli@unifesp.br
AUTOR 4: Santos, S. Profa Dra Universidade de Lisboa (Portugal).
sofiasantos@fmbh.ulisboa.pt

AUTOR 5: JURDI, A.P.S. Profa Dra UNIFESP. a.jurdi@unifesp.br

Eixo 6 e secundario Eixo 11.

Introducado: A hipofosfatemia (XLH) € uma condi¢cdo genética ultra rara, crbnica e
progressiva que impacta na qualidade de vida e participagéo social de pessoas com
essa condicdo. Na América Latina, sao escassos os estudos que buscam descrever
a realidade da populacdo com XLH. Objetivo: Apresentar e discutir o contexto social
e demografico de adultos com XLH na América Latina. Metodologia: Estudo de origem
quantitativa, com a contribuicao de 20 participantes de oito paises latinos, no qual foi
realizada a aplicacdo de um questionario e analise estatistica descritiva dos dados. A
prospeccao dos respondentes ocorreu através de contato com grupos de apoio a
comunidade XLH e/ou condig¢bdes raras. Resultados: 20% possuiam ensino médio
completo, 45% ensino superior e 35% afirmaram possuir pés-graduagéo. Em relagéo
ao ambiente de trabalho, 65% exercem atividade autbnoma, sugerindo a necessidade
de trabalhos informais para complementacdo de renda. Revelando a vivéncia com
atitudes capacitistas que foi referida por 90% dos participantes e 40% relataram sofrer
de ansiedade e/ou depressao, que é intensificada pela dor cronica (90%). O grupo
latino levou, em média, 13 anos para obter o diagndstico correto, o que dificulta o
acesso a tratamentos e profissionais qualificados/capacitados nas particularidades do
XLH. Conclusdo: Compreender caracteristicas sociais e o perfil demografico da

populagdo com XLH na América Latina € extremamente importante para fortalecer a



criacdo e implementacdo de politicas publicas e acordos internacionais, visando a
equidade de direitos no acesso a saude, a educacao e ao trabalho dessas pessoas
raras.

Palavras-chave: Hipofosfatemia, Doengas Raras, Interdisciplinar, Capacitismo,

América Latina.

Introdugao

A Hipofosfatemia Ligada ao Cromossomo X (XLH) é considerada uma
condigao ultra rara causada pela eliminacdo excessiva de fosfato pela urina. Ela
apresenta diversas manifestacdes sistémicas, como dificuldades de crescimento,
raquitismo, abcessos dentarios espontaneos, perda auditiva e disfungcdo muscular
(Beck-Nielsen et al., 2019).

As pessoas com condig¢des raras, como a XLH, encontram barreiras para terem
seus direitos a saude garantidos. Estudos em alguns paises revelam necessidades
nao atendidas e impactos significativos na qualidade de vida (QdV). Na Argentina, por
exemplo, observou-se que adultos enfrentam complicagdes musculoesqueléticas e
baixa adesdo ao tratamento paliativo. Ja em paises europeus, sdo observados
repercussdes da XLH na saude mental e social dos individuos (Giacoia et al., 2024;
Yanes et al., 2022).

Portanto, estudos de perfil sociodemografico sao importantes para o
planejamento e analise das necessidades dessa populagao (Campos et al., 2021). Na
Ameérica Latina, ainda sao escassos os estudos que buscam conhecer a realidade da
populagdo com XLH.

Compreender diferentes contextos sociais e demograficos de pessoas com
XLH na América Latina é fundamental para o campo da saude. Esta pesquisa teve
por objetivo apresentar e discutir os contextos sociais e demograficos de pessoas

adultas com XLH de oito paises da América Latina.



Metodologia

Trata-se de um estudo quantitativo realizado em uma pesquisa de doutorado
de carater exploratério, submetido e aprovado pelo Comité de Etica e Pesquisa (CEP)
sob o Certificado de Apresentagdo de Apreciacdo Etica (CAAE)
n.55446722.4.0000.5505.

A prospeccao dos participantes ocorreu através de contato com grupos de
apoio e associagdes de pessoas com XLH e/ou condi¢cbes raras. Os critérios de
inclusdo foram: ser residente de paises latinos e possuir idade acima de 18 anos.
Portanto, participaram 20 pessoas de oito paises, incluindo Argentina, Bolivia,
Colémbia, Chile, Peru, México, Venezuela e Brasil.

O formulario de levantamento dos dados foi elaborado a partir de prévia reviséo
bibliografica sobre conceitos de QdV, modelo biopsicossocial da deficiéncia e
considerando as particularidades da populagdo estudada. O questionario foi
disponibilizado via Google Forms com sete se¢des: 1. Escolaridade e Profisséo; 2.
Informacgdes sobre Saude; 3. Sintomas e sequelas do XLH; 4. Sobre ser uma pessoa
rara XLH; 5. Saude mental e Discriminagao: Bullying e capacitismo. Cada participante
foi identificado pela letra P, um numero para identificacao (P1, P2, ..., P20) e a sigla
do seu respectivo pais.

Por fim, realizou-se a analise estatistica descritiva dos dados coletados,
considerando as respectivas frequéncias.

Resultados e Discussao

Entre os 20 participantes, observou-se predominancia de pessoas do sexo

feminino (70%), com idades entre 26 a 63 anos, alto nivel de escolaridade (80%),

heteroafetiva (85%), solteiros (45%) e de racga/cor branca (80%) (Tabela 1).



Tabela 1. Distribuicdo de frequéncias sobre as variaveis sociodemograficas de grupo XLH da
América Latina.

Variaveis Subcategorias n (%)
Género Feminino 14 (70%)
Masculino 6 (30%)
Ragalcor Branco (a) 16 (80%)
Negro (a) 1(5%)
Povos Originarios 1 (5%)
Outros 2 (10%)
Pais Bolivia 1(5%)
Brasil 9 (45%)
Chile 2 (10%)
Colémbia 2 (10%)
México 2 (10%)
Peru 2 (10%)
Venezuela 1(5%)
Faixa Etaria 20-30 5 (25%)
30-40 9 (45%)
40-50 2 (10%)
50-60 1(5%)
> 60 3 (15%)
Nivel educacional Ensino Médio 4 (20%)
Ensino Superior 9 (45%)
Pds-graduacgao 7 (35%)

Os dados apresentados foram aprofundados em dois principais contextos: 1.

Participacao social: educacéo e trabalho; 2. Acesso e cuidado em saude.



Participacao Social: Educagao e Trabalho

No trabalho, destacou-se a modalidade autbnoma (60%) e necessidade de
adaptacdes como atuagdo em home office (40%) e flexibilidade em pausas para
descanso (55%) (Tabela 1).

Apesar dos participantes apresentarem alto grau de escolaridade, a maioria
nao se encontra em trabalhos formais. Pode-se inferir que o trabalho auténomo
exercido pelos participantes contribui para complementagdo de renda. Outras
barreiras para a inclusdo no trabalho formal, tem relagdo com a progresséo da
condig3o e falta de acessibilidade nos postos de trabalho. E comum que pessoas com
grau leve da condigdo, por exemplo, se encontrem em trabalhos formais, enquanto
outras com graus moderados/graves nao conseguem trabalhar. Esses aspectos se
assemelham a outro estudo que observou impactos do XLH no trabalho, como
afastamento, aposentadoria antecipada, licencas médicas frequentes e perda de
concentragcdo durante as atividades (Lo et al., 2020).

O fato de 80% dos participantes possuirem ensino superior ou pés-graduagao
€ um achado bem significativo, visto que, no Brasil, muitas pessoas com deficiéncia
(PcD) ndo conseguem concluir o ensino superior (IBGE, 2022). Esse achado pode se
justificar pela forma como o grupo foi prospectado, por meio de grupos de apoio a
comunidade XLH, sendo que os participantes, em sua maioria, sao lideres
comunitarios e ativistas que possuem maior acesso a educacao.

Considerando o atual mercado de trabalho, observa-se uma conexdo com o
conceito padrdao de normalidade, que dita que as PcD devem ser tao produtivas e
eficientes quanto pessoas sem deficiéncia. Adicionalmente, nas atitudes de uma

I6gica neoliberal, visam redefinir capacidades para o trabalho remunerado e o



recebimento de beneficio, pressionando essas pessoas ao padrao de normalidade e
produtividade exigido na atual sociedade (Sakellariou; Rotarou, 2017).

Os participantes revelaram que episédios com o capacitismo sé&o
predominantemente altos (55%), sendo 40% no ambiente de trabalho e 60% no
ambiente social. O capacitismo € um elemento estrutural da sociedade e das
instituicbes baseado em exigéncias normativas que consideram corpos com
deficiéncia como ineficientes. Esse padrdo também cria narrativas biomédicas que
reforcam a distincdo entre "normal" e "desvio", pressionando corpos a se
conformarem a essa norma capacitista (Gesser; Block; Mello, 2020).

Acesso e Cuidado em Saude

Para obter o diagndstico, o grupo levou em média 13,4 anos, sendo que quatro
relataram obter o diagndstico com idade superior aos 30 anos (P7-CO, P13-BR, P14-
BR, P18-ME) e um (P13-BR) somente aos 58 anos. Na Europa (Lo et al., 2020), a
média de diagnodstico foi de 9 anos, portanto, latino-americanos podem apresentar
acessos mais tardios ao diagnéstico. Quando precoce, é possivel prevenir sequelas,
entretanto, a busca pela descoberta da condigdo € um processo lento, implicando na
falta de acompanhamento metabdlico e maior necessidade de cirurgias ortopédicas
invasivas (Kerr et al., 2020).

As caracteristicas clinicas apresentadas (baixa estatura, questbes
musculoesqueléticas, mobilidade reduzida, etc.) também corroboram com o Lo et al.
(2020). Assim, pessoas com XLH sado consideradas pessoas com mobilidade
reduzida (PMR) segundo a Lei Brasileira de Inclusédo (LBI) (Brasil, 2015).

A dor crénica relatada em 85% pode estar diretamente relacionada com a
saude mental, pois 40% relataram ansiedade, 10% depressdo e 40% ambos.
Entretanto, 50% nao realizavam psicoterapia e 65% nao utilizavam medicacao para

ansiedade/depressédo. A experiéncia da dor € multifacetada, ou seja, a dor crénica e



a depresséo podem ser interligadas: a depressao intensifica a dor e a incapacidade,
enquanto a dor crénica pode causar ou intensificar a depressao (Teixeira, 2006).

Ainda, 65% afirmaram encontrar profissionais de saude capacitados para
acompanhamento da condi¢cdo. Todavia, muitos profissionais desconhecem ou nao
tem uma capacitacdo direcionada para o cuidado do XLH. Para atender essa
demanda e assegurar a atencdo integral as pessoas com DR, a Portaria n°® 199 foi
implementada em 2014 (Brasil, 2014). Nela, é abordada a necessidade de tratamento
especifico para a condicao rara que, no caso do XLH, pode ocorrer através da
medicagao bioldgica anticorpo anti-FGF23 (KRN23), entretanto, somente 30% dos
participantes tinham acesso a esse medicamento.

Em estudo de Insogna et al. (2018), foi evidenciado que o medicamento
biolégico reduz significativamente a rigidez muscular em adultos e, 43% dos
participantes obtiveram a consolidacdo das fraturas. A Comissdo Nacional de
Incorporacao de Tecnologias (CONITEC) incorporou o medicamento bioldgico para
criancas com XLH no Sistema Unico de Saude (SUS) através do Protocolo Clinico de
Diretrizes Terapéuticas (PCDT) (Brasil, 2022), no entanto, adultos ainda recorrem a
judicializagao para obté-lo. Apos exigéncia da CONITEC, um estudo de Vaisbich et
al. (2024) avaliou a seguranca do medicamento para adultos e obtiveram resultados
positivos nos niveis de fosforo e consolidacdes ésseas.

A Argentina foi o segundo pais a aprovar o uso da medicagcdo bioldgica,
seguido do Chile, Uruguai, Peru, Paraguai e Costa Rica, todavia, o acesso continua
sendo um desafio em todo o mundo. No acesso a saude, constatam-se desigualdades
atravessadas por diferentes marcadores sociais e suas interseccionalidades, que
condicionam a experiéncia dos usuarios nos servigos nesse continente (Oliveira;

Pereira, 2024).



Concluséo

Este estudo trata-se do primeiro levantamento de contextos sociais e
demograficos de pessoas com XLH da América Latina, revelando aspectos
fundamentais da vida cotidiana desse grupo.

Uma sociedade mais inclusiva e equitativa deve contemplar esse tipo de
levantamento representativo para que estratégias de politicas publicas atendam as
demandas de familias com condicdes raras. Uma das limitagdes do estudo refere-se
a dificuldade de encontrar pessoas com XLH em outros paises que nao foram
incluidos.
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