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Introducio: As doengas raras (DR) sao doencgas de baixa prevaléncia na populagao, cerca de
8 mil sdo conhecidas, sendo 80% delas de origem genética. No Brasil, hd uma caréncia de
informacdes epidemiologicas e clinicas sobre pessoas com DR, o que dificulta a compreensao
das necessidades reais relacionadas ao acompanhamento desses pacientes no Sistema Unico
de Saude (SUS). No estado do Pard, um aspecto preocupante ¢ o acesso do paciente ao
Servigo de Referéncia em Doencas Raras (SRDR), devido a distancia interior-capital, o que
dificulta o seguimento correto na busca do diagnostico e posteriormente o tratamento.
Objetivos: Descrever o perfil clinico e epidemioldgico de pacientes que participaram da
etapa prospectiva do inquérito da Rede nAcional de doengAs raRAS (RARAS) no Servigo de
Referéncia em Doencas Raras do Hospital Universitario Bettina Ferro de Souza
(SRDR/HUBFS/UFPA). Metodologia: Trata-se de um estudo descritivo € observacional de
dados do inquérito RARAS, aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa, n° CAAE
33970820.0.1001.5327. Pacientes atendidos entre mar¢o e dezembro de 2022 no HUBFS
foram convidados a participar. Apo6s explicacio do inquérito, assinaram o Termo de
Consentimento Livre e Esclarecido. Se menor de idade, foi solicitada a presenga do
responsavel para assinatura. Apos autorizacdo, foi realizada entrevista para preenchimento de
formulario. Tais dados foram adicionados ao sofiware RedCap e a analise das varidveis foi
obtida através do Microsoft Excel 2021. Resultados: Durante o periodo estudado foram
atentidos 166 pacientes, sendo 51,2% do sexo masculino e 48,8% do sexo feminino. Desses,
74,7% possuem diagnodstico confirmado, 24,7% possuem diagnostico suspeito e 0,6% se
encontram sem diagnostico. Dos pacientes, 71,1% receberam o diagnostico de DR na
infancia, por volta do 0 a 11 anos de idade. Cerca de 43,1% realizavam tratamento
relacionado a DR; sobre o tipo de tratamento, 39,2% efetuavam tratamento medicamentoso,
36,7% procediam com o tratamento de reabilitacdo, 9% dietético e 15,1% ndo realizavam
nenhum tipo de tratamento. Aproximadamente 42,2% dos pacientes residiam em Belém,
capital do estado, 9.6% em Castanhal, 5.4% em Ananindeua e 42,8% nos demais municipios
do interior do estado. Conclusao: As informagdes apresentadas salientam as condi¢des de
pacientes com DR, dados que ainda ndo haviam sido observados no estado do Para, e ressalta
a precisdo da ampliacdo dos SRDR no estado, visto que 42,8% dos atendidos s@o do interior,
o que prejudica a proficiéncia das necessidades reais desses pacientes. A condugdo aplicada
no HUBFS ¢ semelhante aos trabalhos ja realizados nos demais servigos do Pais, uma vez
que a escassez de dados corrobora para a dificuldade na implantacdo de politicas publicas



relacionadas as DR nas diversas organizacdes de satde. Portanto, torna-se imprescindivel a
realizacdo de estudos adicionais para examinar os dados epidemioldgicos, os parametros € 0s
recursos destinados as Doencas Raras.
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