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INTRODUGAO

A identificacdo e compreensao das sindromes raras evoluiram significativamente ao
longo da histéria da medicina, desde os primeiros relatos de sintomas incomuns até os
avancos tecnoldgicos que permitiram a identificagdo genética. A histéria dessas condigdes
reflete a evolugdo da medicina, desde observagdes clinicas rudimentares até diagndsticos
moleculares precisos, oferecendo esperanca para milhdes de pessoas afetadas.

Este estudo tem como objetivo tracar a evolugao histérica da identificacdo e
compreensdo das sindromes raras, desde os primeiros relatos na antiguidade até os
avancgos tecnolégicos e genéticos modernos. Busca-se destacar os desafios enfrentados
e as descobertas realizadas, além de ressaltar a importancia da colaboragao continua para
a melhoria do diagndstico, tratamento e qualidade de vida das pessoas afetadas.

O percurso metodoldgico € uma revisao histérica e bibliografica, permitindo um
entendimento aprofundado da trajetéria histérica e cientifica das sindromes raras. As
subdivisbes da pesquisa incluem a anadlise dos progressos alcangados e dos desafios
ainda presentes, bem como a importancia da colaboracdo entre a comunidade médica,
pesquisadores e pacientes.

FUNDAMENTAGAO TEORICA

Contribuicdes de importantes autores fornecem uma base sélida para discutir a
evolugao das sindromes raras, desde os primeiros registros até os avangos genéticos
modernos, e a importancia da conscientizacdo e politicas publicas para melhorar a
qualidade de vida das pessoas com sindromes raras.

Porter (1997) em seu livro, “The Greatest Benefit to Mankind: A Medical History of
Humanity”, sendo uma obra abrangente e detalhada que explora a histéria da medicina
desde os tempos antigos até a era moderna. A maior contribuigdo de sua obra é fornecer
uma narrativa acessivel e envolvente da evolucdo da medicina, contextualizando seus
desenvolvimentos dentro das mudancgas sociais, culturais e politicas ao longo dos séculos.
Vale destacar entre elas, o panorama histérico abrangente, cobrindo diferentes periodos e
culturas desde a medicina antiga no Egito e Grécia, passando pela medicina medieval, até
0s avangos cientificos modernos. Porter traga uma linha do tempo que nos ajuda a
entender como a medicina evoluiu em resposta as necessidades e conhecimentos de cada
época.
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Importante destacar as descobertas do sequenciamento do genoma humano, que
envolveu cientistas de todo o mundo, estabelecendo um modelo para futuras pesquisas. O
projeto Genoma Humano revelou a existéncia de variagdes significativas entre os
individuos, e segundo Verter, Adams, Myers, et al. (2001), essas variagdes sao importantes
para entender a diversidade genética humana e predisposicdes genéticas de certas
doencas.

Quando nos reportamos aos desafios atuais e futuras direcdes, Iriart, Alimeida e
Xavier (2019), oferecem no livro “Desafios para o Diagndstico e Tratamento das Doencgas
raras no Brasil”, uma analise detalhada dos obstaculos enfrentados no contexto brasileiro
em relagao ao diagndstico e tratamento das doencgas raras.

Os autores discutem extensivamente os desafios para o diagnéstico de doengas
raras no pais. Entre os principais obstaculos estdo a falta de conhecimento e formacao
especifica entre os profissionais de saude, a escassez de centros especializados e a
demora no reconhecimento dos sintomas, o que muitas vezes leva a diagnésticos tardios
ou incorretos. Ressalta a importancia de enfatizar a colaboragao entre diferentes setores,
incluindo governo, instituicdes de saude, pesquisadores e organizag¢des de pacientes, para
enfrentar os desafios associados as doencgas raras. A cooperacao internacional também é
mencionada como uma via potencial para melhorar o manejo dessas condigdes.

DESENVOLVIMENTO DO TEMA
Contexto Historico das Sindromes Raras

A identificacdo e compreensao das sindromes raras tém evoluido significativamente
ao longo da histéria da medicina. Desde os primeiros relatos de sintomas incomuns até os
avancos tecnoldgicos que permitiram a identificacdo genética, a histéria dessas condigbes
€ marcada por desafios e descobertas importantes.

Podemos ressaltar que a histéria das sindromes raras € um testemunho da evolucéo
da medicina, desde observacbes clinicas rudimentares até diagnosticos moleculares
precisos. Embora o caminho tenha sido repleto de desafios, os avangos cientificos
continuam a oferecer esperanca para milhdes de pessoas afetadas por essas condigdes
em todo o mundo. A colaboragao continua entre a comunidade médica, pesquisadores e
pacientes é crucial para futuras descobertas e melhorias na qualidade de vida daqueles
que vivem com sindromes raras.

Fazendo um percurso na linha do tempo, desde a antiguidade e idade média ja
existem registros historicos de condi¢des incomuns, embora a compreensdo dessas
doengas fosse limitada. Na Grécia Antiga, Hipocrates e Galeno descreveram diversas
condicoes médicas, mas faltava a precisdo necessaria para identificar sindromes raras
especificamente.

Com o avanco do método cientifico, era do renascimento e lluminismo, médicos
comecaram a documentar casos clinicos com mais detalhes. Um dos primeiros exemplos
€ a descricdo de casos de gigantismo e acromegalia por Andreas Vesalius e outros
anatomistas. No entanto, essas descrigdes ainda careciam de uma compreensdo genética
ou molecular.

Com os avancgos na Medicina e Identificacdo de Sindromes no século XIX, a medicina
comegou a se profissionalizar, e com isso, surgiram descricdes mais detalhadas de
sindromes raras. Jean-Martin Charcot, por exemplo, fez importantes contribuigcbes ao
descrever condigbes neurolégicas raras. E, 1866, John Langdon Down descreveu pela
primeira vez a sindrome que leva seu nome, Sindrome de Down, identificando
caracteristicas fisicas e cognitivas especificas. Em 1896, Antoine Marfan descreveu uma
condicao caracterizada por caracteristicas fisicas especificas, como membros longos e
problemas cardiacos, que mais tarde seria conhecida como Sindrome de Marfan.

No século XX, as descobertas genéticas, como a descoberta da estrutura do DNA
por Watson e Crick em 1953, a genética tornou-se uma ferramenta essencial para a



identificagdo de sindromes raras. A partir da década de 1960, técnicas de cariotipagem
permitiram a identificacdo de anomalias cromossémicas, como Sindrome de Turner,
descrita em 1938 por Henry Turner, causada pela auséncia parcial ou completa de um
cromossomo X em mulheres, a Sindrome de Klinefelter, descrita em 1942 por Harry
Klinefelter, cuja condicdo envolve a presenga de um cromossomo X extra nos homens
(XXY). Varias técnicas foram sendo desenvolvidas, como o sequenciamento do DNA a
partir dos anos 1970 e 1980, possibilitando a identificagdo de mutagbes genéticas
especificas. O projeto Genoma Humano, no século XXI, concluido em 2003, mapeou o
genoma humano completo, facilitando a identificagdo de genes associados a sindromes
raras (Collin, Morgan, & Patrinos, 2003).

Nesse contexto, tecnologias modernas, como o sequenciamento rapido e acessivel
do genoma humano permitiram identificar mutagbes causadoras de doengas com mais
precisdo. Sendo que nos ultimos anos, houve um aumento significativo de tratamentos
especificos para sindromes raras, contando com a colaboragcao de pesquisadores e a
organizagao de familias de pessoas com essa condigao.

Mitos e Realidades sobre Sindromes Raras

Ao longo da histéria, as sindromes raras foram frequentemente envoltas em mitos e
mal-entendidos. Na antiguidade, condigcbes incomuns eram frequentemente vistas como
maldicdes ou punicdes divinas. Por exemplo, pessoas com albinismo eram muitas vezes
tratadas como portadoras de poderes sobrenaturais ou como vitimas de castigos divinos.
Esses mitos persistiram durante séculos, influenciando a percepcao e o tratamento das
pessoas com condi¢des raras.

Com o0 avango do conhecimento cientifico, muitos desses mitos foram
desmascarados, mas alguns persistem até hoje. Atualmente, um mito comum é que todas
as sindromes raras sao inevitavelmente fatais ou altamente debilitantes, o que nao é
verdade para todas as condigbes. Outro mito € que essas sindromes sido extremamente
contagiosas, 0 que pode levar ao isolamento social dos afetados. Esforgos de
conscientizacao e educacio sio essenciais para desmistificar essas crengas e promover
uma compreensao mais precisa e empatica das sindromes raras.

O Cenario Atual

As sindromes raras representam um campo complexo e desafiador da medicina,
exigindo um esforgo coordenado entre familias e profissionais de saude, além dos
pesquisadores que se interessam pelo tema. Pessoas com sindromes raras e suas familias
frequentemente enfrentam isolamento devido a falta de conhecimento sobre a condicao
entre profissionais de saude e na sociedade em geral. Algumas organizagdes nao
governamentais de apoio e redes sociais tem se mostrado vitais para a disseminagéo de
informagdes e até mesmo suporte emocional, além de contribuirem significativamente na
formulagao de politicas publicas para a garantia de direitos e inclusao social desse grupo,
assim como a conscientizagcao e educagao sobre sindromes raras sao essenciais para
melhorar o diagndstico, tratamento e qualidade de vida dos pacientes.

No Brasil, as doencas genéticas e os defeitos congénitos representam a segunda
causa de mortalidade infantil. Com o objetivo de reduzir a mortalidade, contribuir para a
reducao das manifestagdes secundarias e melhoria da qualidade de vida das pessoas, a
Portaria no 199, de 30 de janeiro de 2014, instituiu a Politica Nacional de Atencé&o Integral
as Pessoas com Doencas raras. Considera em seu Art. 3°: “Para efeito desta Portaria,
considera-se doenga rara aquela que afeta até 65 pessoas em cada 100.000 individuos,
ou seja, 1,3 pessoas para cada 2.000 individuos.” (BRASIL, Ministério da Saude, 2014).

O conceito de Sindromes Raras, segundo a EURODIS — Rare Diseases Europe,
“uma alianga unica e sem fins lucrativos de mais de 1000 organiza¢des de doentes com
doengas raras de 74 paises que trabalham em conjunto para melhorar a vida de mais de
300 milhdes de pessoas que vivem com uma doencga rara em todo o mundo”, diz o seguinte:



“As doencas raras sao caracterizadas por uma grande diversidade de sintomas e sinais
que variam nao so6 de doenca para doenga, mas também de paciente para paciente que
sofre da mesma doenca (EURODIS, 2023).

Iriart et al. (2019, p. 3642) destaca que 80% das doencas raras decorrem de fatores
geneéticos e que “[...] a raridade das doencgas contribui para o desconhecimento dos
profissionais, que ouviram falar pouco ou quase nada sobre o assunto em sua formagao e
que por isso nao suspeitam de doenga genética.”

A falta de informacdo e falhas na comunicagdo geram angustias a quem delas
depende, especialmente ao se tratar do campo da saude, conforme afirma Felipe et al.
(2020). A acessibilidade a informagao é indispensavel a interacao entre profissionais e
usuarios. Sendo que no contexto da familia, doengas raras geralmente acrescentam
necessidades diferentes daquelas que habitualmente sdo vivenciadas em situacbes de
doencas comuns.

Nesse sentido, vivenciar uma doenga rara em um dos membros da familia pode gerar
inUmeras necessidades, que em geral estdo relacionadas com expectativas, uso de
servicos de saude, condicbes emocionais, financeiras e acima de tudo informacionais. A
necessidade de conhecimento sobre a doenca rara atualmente ainda é bastante precaria,
gerando muitas frustragdes na familia quando se depara com a falta de conhecimento entre
profissionais da saude e na sociedade em geral.

As Doencas Raras podem ser reconhecidas também como Doenca Orfa, sendo que
este termo identifica uma doenca que ocorre com baixa frequéncia em uma determinada
populacéo.

CONCLUSAO

A evolugao na identificacdo e compreensao das sindromes raras ao longo da histéria
da medicina reflete o progresso cientifico e tecnoldgico. Desde as descri¢des rudimentares
na antiguidade até os diagndsticos genéticos contemporaneos, cada etapa trouxe avangos
significativos e novos desafios. A histéria das sindromes raras destaca a importancia da
observacgao clinica, do método cientifico e das técnicas genémicas. Apesar
das dificuldades, a colaboracao entre médicos, pesquisadores e pacientes tem sido crucial
para melhorar o diagndstico, tratamento e qualidade de vida dos afetados.

No Brasil, iniciativas politicas e a cooperacao entre diversos setores tém enfrentado
desafios especificos. O futuro das sindromes raras depende do fortalecimento dessas
colaboragdes e da continua inovagao cientifica para proporcionar esperancga e solugoes a
milhdes de pessoas. Ressaltamos a necessidade de disseminar informacbes e
conhecimento sobre o assunto, auxiliando familias e pessoas com doencas raras. Na area
da educacao, professores e comunidades escolares necessitam de maior conscientizacao
e formacdo para apoiar adequadamente estudantes afetados. A integracédo desse
conhecimento nas praticas educacionais pode facilitar um ambiente mais inclusivo e
compreensivo, melhorando a qualidade de vida das pessoas com sindromes raras.
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