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RESUMO

As doencas raras sdo condi¢cbes médicas que afetam um pequeno numero de pessoas em
comparacdo com a populacdo geral. De acordo com a Organizacao Mundial da Saude (OMS),
doencas raras sdo aquelas que afectam até 65 pessoas a cada 100 mil individuos ou 1,3 a cada
dois mil. O presente projecto de fim de curso que se enquadra no projecto empresa teve como
objetivo propor a criagdo de um centro de diagndstico de doengas genéticas raras no municipio
do Huambo. Trata-se de um estudo exploratorio e descritivo onde foram considerados
profissionais, pacientes e seus acompanhantes, o qual aplicou-se um inquérito semiestruturado
com perguntas fechadas para saber sobre o interesse de criacdo de um centro de diagnostico de
doencas genéticas raras no municipio do Huambo. Neste caso, foram preenchidos
correctamente e recolhidos 52 questionario. verifica-se que maior parte dos inquiridos (60%)
que perfaz uma frequéncia de 31 consideram que ndo tém conhecimento ou experiéncia sobre
doencas genéticas raras, 48 inquiridos que correspondem a 92%, afirmam que ha necessidade
da existéncia de um centro de especializacdo em diagndstico de doencas genéticas raras no
municipio do Huambo. No entanto, a criacdo deste centro ndo sé beneficiard directamente os
pacientes e suas familias, proporcionando cuidados personalizados e suporte abrangente, mas
também tera um impacto positivo mais amplo na comunidade médica, na economia local e na
conscientizacdo sobre as doencas genéticas raras.

Palavras-chave : Doencas Genéticas Raras, atendimento especializado, tratamento, Huambo.



ABSTRACT

Rare diseases are medical conditions that affect a small number of people compared to the
general population. According to the World Health Organization (WHO), rare diseases are
those that affect up to 65 people per 100,000 individuals or 1.3 per two thousand. The aim of
this end-of-course project, which is part of the enterprise project, was to propose the creation
of a diagnostic center for rare genetic diseases in the municipality of Huambo. This is an
exploratory and descriptive study that included professionals, patients and their companions,
who were asked a semi-structured questionnaire with closed questions to find out about their
interest in setting up a diagnostic center for rare genetic diseases in the municipality of Huambo.
In this case, 52 questionnaires were filled in correctly and collected. The majority of
respondents (60%), which makes up 31, consider that they have no knowledge or experience of
rare genetic diseases. 48 respondents, which corresponds to 92%, say that there is a need for a
center specializing in the diagnosis of rare genetic diseases in the municipality of Huambo.
However, the creation of this center will not only directly benefit patients and their families by
providing personalized care and comprehensive support, but will also have a wider positive
impact on the medical community, the local economy and awareness of rare genetic diseases.

Keywords: Rare Genetic Diseases, specialized care, treatment, Huambo.
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1 INTRODUCAO

Segundo Aith (2014), doengas raras, também conhecidas como doencas 6rfas, séo
condicdes médicas que afetam um pequeno numero de pessoas em comparacdo com a
populacdo geral. De acordo com a Organizagdo Mundial da Saiude (OMS), doencas raras séo
aquelas que afectam até 65 pessoas a cada 100 mil individuos ou 1,3 a cada dois mil. Essas
patologias sdo caracterizadas por uma ampla diversidade de sinais e sintomas, que variam de

doenca para doenga, assim como de pessoa para pessoa afectada pela mesma condicao.

Existem milhares de doencas raras conhecidas, que abrangem uma ampla gama de
condicGes, desde disturbios genéticos hereditarios até doencas autoimunes raras e doencas
infecciosas incomuns. Exemplos de doencas raras incluem a fibrose cistica, a doenca de
Huntington, a sindrome de Ehlers-Danlos, a doenca de Pompe, entre muitas outras. O estudo e
0 tratamento das doencas raras sdo um campo importante da medicina, exigindo uma
colaboracdo estreita entre pesquisadores, médicos, pacientes e organizacGes de pacientes
(AURELIO, 2018).

A epidemiologia das doencas raras em Angola, € particularmente desafiante, desde logo,
na dificuldade de obtencdo de dados de qualidade para célculo dos indicadores necessarios. (
JORNAL DE ANGOLA, 2018)

Segundo O Angola satde em foco (2021) Em Angola fala-se que 20% da populacdo é
afectada pela anemia falciforme, uma doenca congénita, para a qual ndo ha cura, apenas

tratamento e que, até ao momento, ndo é subvencionado pelo Estado.

O médico-cirurgido Luis Francisco Domingos assegurou que, em Angola, existem
doencas raras. Dizia que um dia fui operar um cidaddo, no hospital Josina Machel, vitima de
trauma abdominal fechado, tinha hemorragia interna. Onde eu devia encontrar o bago, encontrei
o figado (no lado direito). E a outras pessoas que s6 possuem um rim, recordou, para mostrar
como um transtorno desses pode constar entre as doengas raras. Além de serem doencas que
afectam uma pequena percentagem da populagdo, também é referida como uma enfermidade

6rfa, sendo que a maioria dos casos sdo genéticos. ( OPAIS,2023)

Do conjunto de doengas detalhadas como raras, em Angola a mais conhecida é o
Autismo, sendo que, essa patologia se vé ainda como estranha para muitos, até mesmo para
aqueles que lidam com um parente autista. O autismo €, sobretudo, notério em criancas e

adolescentes, que, na maioria das vezes, estdo albergados em centros de acolhimento
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especificos ou ndo, como sdo os casos da Apegada Angola e do Lar Kuzola, onde os rapazes

com essa doenca também se notabilizam em relacéo as raparigas. (OPAIS,2023)

Segundo o Jornal de Angola (2018) a taxa de prevaléncia da doenca de células
falciformes em Angola, relativamente ao da regiédo austral, considera-se bastante elevada. Dos
300 mil testes realizados em recém-nascidos, 2,5 por cento deram positivos, revelou , em
Luanda, a directora nacional de Saude Publica, Sendo que a prevaléncia da doenca na regido
austral de Africa é de 10 casos por mil e que em Angola esta na ordem dos 2,5 por cento, que
se reflecte em 25 casos por 1000, baseando-se em apenas 300 mil criancgas, ressaltou que os
ndmeros continuam a subir devido a fraca divulgagdo reconheceu também que os servicos de
atendimento especifico do doente de anemia falciforme ainda sdo restritos, o que constitui
preocupacdo, diz que os pacientes de anemia falciforme sdo enquadrados no atendimento de

doencas crodnicas.

Neste sentido, a criacdo de um centro de diagndstico de doengas genéticas raras no

municipio do Huambo é de extrema importancia por varias razdes:

1) Identificacdo Precisa: Muitas doencas genéticas raras sdo dificeis de diagnosticar
devido a sua natureza incomum e & falta de conhecimento sobre elas. Um centro
especializado pode fornecer os recursos e a expertise necessarios para identificar
essas condigdes com preciséo.

2) Acesso a Especialistas: Esses centros geralmente relnem uma equipe
multidisciplinar de especialistas, incluindo geneticistas, médicos especializados em
doencas raras, cientistas e outros profissionais de salde. Isso garante que o0s
pacientes tenham acesso a uma ampla gama de conhecimentos e habilidades
necessarias para diagnosticar e tratar suas condi¢des. (PORTUGAL,2013)

3) Melhor Aconselhamento Genético: Pacientes e suas familias podem se beneficiar
de aconselhamento genético especializado para entender melhor a natureza da
doenca, seu impacto potencial nas geracfes futuras e suas opcOes de tratamento e
manejo.(BRAZIL,2020)

4) Facilitacdo da Pesquisa: Centros de diagndstico de doengas genéticas raras muitas
vezes estdo envolvidos em pesquisas para entender melhor essas condigcfes e
desenvolver novas abordagens de diagndstico e tratamento. Isso pode levar a
avancos significativos no campo e beneficiar ndo apenas os pacientes atuais, mas
também os futuros. ( IRIART,2019)
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5) Promocéo da Consciéncia e Advocacia: Esses centros também desempenham um
papel crucial na conscientizacdo sobre doencgas genéticas raras e na defesa dos
direitos dos pacientes. Eles podem ajudar a educar o publico, profissionais de satde
e formuladores de politicas sobre essas condic¢des e as necessidades dos pacientes
que as enfrentam. (PORTUGAL,2013)

6) Segundo a Prefeitura de S&o Carlos Brasil (2020) Oportunidades de Tratamento
Personalizado: Com um diagnaostico preciso, 0s pacientes tém uma melhor chance
de acessar tratamentos especificos ou terapias personalizadas que podem ser mais
eficazes para suas condicOes especificas. Em resumo, um centro de diagnostico de
doencas genéticas raras desempenha um papel fundamental na melhoria do
diagnostico, tratamento e gestdo dessas condi¢cBes complexas, proporcionando

esperanca e apoio aos pacientes e suas familias.

1.1  Descricdo da Situacdo Problemética

A falta de acesso a diagndstico, com longos percursos de diagnosticos, muitas das vezes
equivocados e imprecisos leva a morte e eleva o indice de mortalidade. A falta de informacao
sobre as doencas e sobre onde obter ajuda de profissionais de saude. A falta de cuidados
multiprofissionais de salde ap6s o diagnostico inicial. O alto custo dos poucos medicamentos
disponiveis. As consequéncias sociais das manifestacdes das doencas, ja que muitos destes
pacientes sdo pessoas com necessidades especiais, 0 que gera estigmatizacdo, bem como
reducdo das oportunidades profissionais. (MATQOS,2017) Muitas das vezes também as familias

Angolanas associam as doencas genéticas ao feiticismo.

1.2 Objectivo Geral
1) Propor a criagdo de um centro de diagndstico de doencas genéticas raras no
municipio do Huambo
1.3 Objetivos Especificos

1) Caracterizar as doencas genéticas raras
2) Auvaliar a percepcao socio-profissional da implementacdo de um centro didatico no

diagnostico de doencas geneticas raras.
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3) Recomendar acc¢des para implementacdo do centro de diagnostico de doencas genéticas

raras.

1.4  Contribuicdo do trabalho

O presente trabalho apresenta-se na perspectiva de criacdo de um centro de diagndstico
de doengas genéticas raras municipio do huambo, na perspectiva de que 0 mesmo traga uma
via de solucbes a problemas ligado a essas condi¢cOes, abordando aspectos preventivos,
educacionais e reprodutivos que sdo imprescindiveis para a melhoria da qualidade de vida de

pacientes portadores de determinadas patologias genéticas.
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2 FUNDAMENTACAO TEORICA

2.1  Doencas genéticas

Doencas genéticas podem ser congénitas ou podem se manifestar ao longo da vida,
afetando nas diferentes faixas etérias: alteracfes cromossémicas que estdo ligadas a cerca de
50% dos abortamentos espontaneos no primeiro trimestre da gravidez; em recém-nascidos, 3 a
5% apresentam algum defeito congénito, determinado total ou parcialmente por fatores
genéticos; deficiéncias fisicas, intelectuais e sensoriais em criancas e jovens fazem parte
constantemente do quadro clinico de sindromes genéticas; nos adultos, cerca de 5 a 10% dos
canceres possuem forte componente genético hereditério.(VIEIRA,2013).

As Doencas genéticas podem ser hereditarias, passadas de geracdo em geracao , ou ndo
hereditarias, aguelas que ocorrem por mutacao. Existem varios fatores de risco para doencas
genéticas tais como: idades materna e/ou paterna avancadas, consanguinidade e historia
familiar positiva para doencas genéticas previamente reconhecidas. Além destes, a exposicao

de gestantes a teratdgenos é fator de risco para defeitos congénitos.

Segundo, Jorde, Carey e Bamshad (2017) O Estudo das doengas genéticas é
fundamental para compreender a base genética das doencas, desenvolver métodos de
diagndstico precoce, identificar opcOes de tratamento e terapias direcionadas, além de fornecer

informacdes importantes para aconselhamento genético e planejamento familiar.

No entanto, alguns cientistas renomados contribuiram significativamente para o
entendimento das doencas genéticas e para 0 avan¢o da genética médica. Por exemplo, Gregor
Mendel, um monge agostiniano do século XIX, é frequentemente considerado o pai da genética
moderna, por suas descobertas sobre hereditariedade em ervilhas. Além disso, outros cientistas
importantes que contribuiram para o campo da genética e para o entendimento das doencas
genéticas incluem Francis Crick, James Watson, Rosalind Franklin, Barbara McClintock, entre
muitos outros (VICTORIA, 2020).

2.2  Tipos de Doengas Genéticas Raras

As doencas raras sdo classificadas de acordo com a sua natureza como: de origem
genética e de origem ndo genética, sendo assim, as de natureza ndo genética define-se como o

conjunto das doengas raras que nao sdo de origem genéticas. Estando relacionadas a disturbios
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no sistema imunoldgico, sejam autoimunes ou inflamatorias; ao sistema respiratorio, tendo

causas desconhecidas; a alguns tipos de cancer e a agentes infecciosos.

As doencas autoimunes e um grupo de mais de 100 doencas que envolvem qualquer
0rgdo ou sistema do nosso organismo. Incluem as doencas cronicas e raras que atingem
simultdnea ou sequencialmente esses 0rgdos ou sistemas e outras dirigidas especificamente
contra alguns deles como o sistema nervoso, os aparelhos digestivo e respiratorio, pele, sangue.
Nas doencas autoimunes o sistema imunologico fica desorientado, ataca o préprio corpo e 0s
Orgdos que deveria proteger. Exemplo: Esclerose multipla e neuromielite Odptica. (
COPYRYGHT 2020)

As doencas infecciosas sdo doencas transmitidas por microorganismos, virus e bactérias
que apresentam sintomas especificos e/ou variados com prevaléncia diferente, isto é, de
acordo com a regido geografica. De acordo ao seu conceito é considerada rara e depende de
uma interagcdo com outras especialidades como infectologistas, reumatologistas, pediatras para
uma abordagem adequada, diagnostico preciso e principalmente o encaminhamento a centros
de apoio e tratamento. Dentre as doencas infecciosas raras estdo a Hanseaniase, Ebola e
Chicungunya. ( COPYRIGHT 2020)

As doencas inflamatdrias apresentam como caracteristica a inflamacao crénica de um
6rgdo ou sistema e podendo gerar um processo altamente invasivo e comprometer muito a satde
de quem convive com ela. As causas envolvem fatores genéticos, ambientais, dietéticos entre
tantos outros e podem se relacionar ao cancer, inclusive. Geralmente, os diagndsticos devem
ser diferenciais e ndo tém cura até o momento. Além disso, algumas ndo tém tratamentos. Entre
essas doencas estdo: Esclerose Lateral Amiotrofica, amiloidoses e Doenga de Chron.
(ORGANIZACAO PAM-AMERICANA DA SAUDE,1984)

Segundo a Sociedade Brasileira de Genética Médica e Gendmica (2020) , canceres raros
sdo assim denominados por apresentarem baixa incidéncia na populacdo em geral em relacéo a
outros tipos, tais como de pele, mama ou prostata. Esses canceres podem estar localizados em
varias regides do corpo. Na maioria das vezes o cancer raro tem uma linhagem celular
reconhecidamente distinta. Como exemplo temos o tumor neuroenddcrino, do tipo raro, assim
como o carcinoma medular de tiredide, podendo se desenvolver em diferentes 6rgéos.

Exemplo:Leucemia crénica, tumores neuroendocrinos.

E as de origem genéticas estdo relacionadas ao material genético, ou seja, a0 nossoO

DNA. DNA este que se encontra no nucleo das células e tem como principal fungdo armazenar
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informagdes de como tudo é realizado dentro da célula. Em alguns casos o organismo pode

desenvolver uma doenca por uma informacao incorrecta no DNA. E esta dividida em:

1) Anomalias Congénitas;
2) Deficiéncia Intelectual;
3) Doengas Metabdlicas;

Doencas raras de origem genética por anomalias congénitas:

Anomalias congénitas sdo definidas como anomalias do desenvolvimento fetal,
Funcionais, metabdlicas ou estruturais ligadas a causas genéticas, ambientais ou desconhecidas,
sdo observadas em recém-nascido ou apds o nascimento. Cerca de 3 a 5% dos nascidos Vvivos
apresentam algum tipo de anomalia (Organizacdo Pan-americana da Salde, 1984),

apresentando-se de forma isolada ou multipla.

As doencas que fazem parte deste grupo sdo: Sindrome de Wiskott-Aldrich, Sindrome
de Digeorge, Sindrome de glicoproteinas deficientes em carboidratos, Retardo mental

leve,Retardo mental moderado,Retardo mental grave, Retardo mental profundo

, Retardo mental ndo especificado, Autismo infantil, Atrofia muscular espinal infantil
tipo | (Sindrome de Werdnig-Hoffman), Outras atrofias musculares espinais hereditaria,
Doenca do neurdnio motor, Distrofia muscular, Transtornos miotonicos, Miopatias congénitas,

Anencefalia e malformaces similar, Facomatoses, Neurofibromatose.

Doencas raras de origem genética por deficiéncia intelectual

De ressaltar que o componente genético pode influenciar no desenvolvimento
intelectual de forma direta ou indireta, como exemplo, o0 comprometimento do metabolismo de
certos componentes importantes para o desenvolvimento adequado do cérebro. (STORNIOLO
etal., 2011)

As doencas que fazem parte deste grupo sé@o: Sindrome de Wiskott-Aldrich, Sindrome
de Digeorge, algumas hipoglicemias, distdrbios do metabolismo de aminoacidos aromaticos
(Ex. Fenilcetondria , Tirosinemia ,Distarbios do metabolismo de aminoacidos de cadeia
ramificada e do metabolismo dos &cidos graxos, Doenca do xarope de bordo, cetocidurias,
Acidemias organicas, como propionica, isovalérica, metilmal6nica,Adrenoleucodistrofia,
deficiéncia de LCHAD, Outros disturbios do metabolismo de aminoacidos, Disturbios do

transporte de aminodacidos, Distlrbios do metabolismo dos aminoacidos que contém enxofre,
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Distdrbios do metabolismo do ciclo da uréia, Distarbios do metabolismo da lisina e da
hidroxilisina,Distdrbios do metabolismo da ornitina, Distarbios do metabolismo da glicina,
Disturbios do metabolismo de esfingolipidios e outros disturbios de depdsito de lipideos,
Gangliosidosis GM2, Gangliosidosis GM1, Mucolipidosis 4,Mucopolisacaridosis, Distlrbios

do metabolismo de glicoproteina.
Doencas raras de origem genética por erros inatos do metabolismo:

Erros inatos do metabolismo (EIMs) sdo doencas determinadas geneticamente, causadas
por um defeito especifico normalmente enzimatico, levando ao bloqueio de uma via metabdlica
(AMANCIO, 2007). Esse bloqueio sendo causado por deficiéncias enzimaticas especificas ou
resultante de falhas no transporte de proteinas, levando ao acimulo de metabolitos, e por
consequéncia a manifestacdes clinicas (SOUZA, 2007). O bloqueio enzimatico pode causar
a falta de um determinado produto ou a formacao de produtos intermediarios toxicos a curto ou
longo prazo para os individuos afetados. No momento, descreve-se mais de 500 tipos diferentes
de EIMs, corresponde cerca de 10% de todas as doencas genéticas; ainda que individualmente
raros, os EIMs sdo frequentes em conjunto, apresentando uma incidéncia cumulativa estimada
em 1:1.000 recém-nascidos vivos (WAJNER, 2001).

As doencas que fazem parte deste grupo sdo: Galactosemia, Deficiéncia de
Galactoquinase, Deficiéncia de Epimerase, Doencas do depdsito de glicogénio (Glicogenoses
I, I, 11, 1V, VI, IX),gangliosidosis GM1, Gangliosidosis GM2, Leucodistrofia metacromatica,
Doenca de Krabbe, Doencas de Niemann Pick (tipos A, B e C), Doenca de Gaucher, Doenca
de Fabry, Doenca de Farber, Lipofuscinose cerdide, Acidemias organicas (metilmaldnica,
propidnica, isovalérica), Defeitos de oxidacdo de acidos graxos (MCAD - sindrome de morte
subita do lactente, LCHAD); Adrenoleucodistrofia ligada ao X, Aminoacidopatias,
Tirosinemia, Fenilcetondria, Deficiéncia de piridoxina, Biotina, Riboflavina, B12, Tiamina,
Folato, Mucolipidoses, Sialidosis, Fucosidose, Aspartilglicosaminiria, Doenca de Schindler,
Alfa manosidose, Beta manosidose, Mucopolissacaridose tipo I, 11, 111, 1V, VI, VII, Sindrome
de MELAS, Deficiéncia de piruvato carboxilase, Deficiéncia de piruvato desidrogenase,

Deficiéncias da cadeia respiratdria mitocondrial e erros inatos em geral.

2.3 Doengas Raras

A Organizacdo Mundial da Sadde (OMS) orienta que as doencas raras afetam até 65
pessoas em cada 100 mil individuos, isto é, 1,3 pessoas para cada 2.000 individuos. Algumas

dessas doencas sdo confundidas com doencas mais comuns por apresentarem manifestacoes
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clinicas semelhantes no organismo dos afetados causando sofrimento clinico e psicossocial a
eles, assim como a seus familiares. Essas doencas podem ser causadas por diversos fatores,
incluindo mutacBes genéticas, fatores ambientais, infecciosos e imunolégicos, entre outros.
Geralmente, as doencas raras sdo cronicas, progressivas, graves e muitas vezes com risco de
vida. Além disso, a maioria das doencas raras ndo tem cura, e 0s tratamentos disponiveis sao

frequentemente limitados e podem ser muito caros.

Segundo Martins et al (2020) Doencas raras, também conhecidas como doencas 0Orfas,
sdo condicbes médicas que afetam um ndmero muito pequeno de pessoas em comparagao com
a populacao geral. Em muitos paises, sdo definidas como aquelas que afetam menos de um certo
nimero de pessoas por uma determinada quantidade de populacéo, frequentemente cerca de 1

em 2.000 pessoas.

A Organizagdo Mundial de Saude (OMS), considera que hd no mundo 400 milhdes de
pessoas com algum tipo de doenca rara em cada 7 bilhGes de pessoas,um nimero equivalente a
6% a 8% da populacdo mundial que possui algum tipo de doenca rara (NADER, 2015). O
Ministério da Saude considera que haja entre 6.000 a 8.000 diferentes tipos de doencas raras
em todo o mundo, um nimero bastante significativo quando acometem um namero significativo
da populagao (BRASIL, 2019) e que, segundo Aith et al. (2014, p. 19), “menos de mil doencas
raras favorece de um conhecimento minimo cientifico; uma parte delas dispde de métodos
diagnosticos, de tratamento reconhecido, enquanto outras desfrutam de véarias opcdes de

tratamento”.

Devido a sua baixa prevaléncia e a complexidade dos diagndésticos, 0s pacientes com
doencas raras muitas vezes enfrentam desafios significativos, incluindo diagnéstico tardio, falta
de tratamentos especificos, falta de informacdo médica e apoio limitado. Essas condicGes
também podem causar isolamento social e emocional para os pacientes e suas familias (LOPES,
2020).

Segundo Moreira (2015), devido a natureza das doencas raras e a necessidade de
pesquisa e desenvolvimento de tratamentos especificos, muitos paises tém implementado
politicas e legislacbes especificas para apoiar a investigacdo, o desenvolvimento de

medicamentos 0rféos e 0 acesso a cuidados de saude para pacientes com doencas raras.

Segundo Moreira et al,( 2018), a prevaléncia minima para uma doenca ser considerada rara

varia entre paises e territérios. Por exemplo, na Unido Europeia, considera-se rara toda doenca
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que afeta menos de 5 pessoas em cada 10 mil pessoas, nos Estados Unidos considera-se rara
toda doenca que afeta menos de 200 mil pessoas. No Brasil, uma doenca € considerada rara

quando atinge até 65 a cada 100 mil individuos, isto é, 1,3 afetado por 2 mil individuos.

Tabela 1:Prevaléncia minima de Doengas Genéticas Raras

Estados Unidos 66 Orphan Drug Act 1983

Unido Europeia 50 Regulation EC n° 141/2000
Japao 40 Orphan Drug Act 1993
Australia 11 Orphan Drug Program 1997
Suécia 10 Swedish National Board of

Halth and Welfare

Franca 50 Regulation EC n° 141/2000
Holanda 50 Regulation EC n° 141/2000
OMS 50 Organizacdo Mundial da Saude
Brasil 65 Orphan Drug Act 1983

Fonte: (MATQOS, 2009).

2.4  Doencas Genéticas Raras.

Os erros inatos do metabolismo (EIMs) sdo doencas de origem genética, causadas por
defeito especifico, comumente enzimatico, levando ao bloqueio de uma determinada via
metabolica (AMANCIO, SCALCO e COELHO , 2007). Bloqueio este ocasionado a
deficiéncias enzimaticas especificas também resultante de falhas no transporte de proteinas,
que podem levar ao acimulo de metabolitos, e, por consequéncia, a manifestacdes clinicas

(SOUZA, 2007). O blogueio enziméatico também pode causar a falta de um determinado
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produto ou a formacdo de produtos intermediarios toxicos a curto ou longo prazo para 0s

individuos afetados.

Doencas genéticas raras, também conhecidas como doencas genéticas ou hereditarias,
sdo condigdes médicas causadas por alteracdes ou mutacdes nos genes de uma pessoa. Essas
mutacdes podem ser herdadas dos pais ou podem ocorrer espontaneamente durante a concepgao
ou desenvolvimento do embrido. Elas sdo chamadas de “raras™ porque afetam uma proporcao
muito pequena da populacdo, geralmente definida como menos de 1 em 2.000 pessoas
(XAVIER, 2020).

Segundo Moreira (2015), existem milhares de doencas genéticas raras diferentes, e em
conjunto, elas afetam milhdes de pessoas em todo 0 mundo. Essas condi¢Bes podem ter uma
ampla variedade de sintomas e gravidade, e muitas vezes sdo cronicas, progressivas e
debilitantes. Devido a sua raridade, pode ser dificil diagnosticar e tratar essas doengas, e muitas
vezes 0s pacientes enfrentam desafios significativos para encontrar cuidados especializados e
apoio. Algumas doencas genéticas raras incluem a fibrose cistica, a doenca de Huntington, a
sindrome de Marfan, a distrofia muscular de Duchenne, a sindrome de Prader-Willi e a doenca

de Tay-Sachs, entre muitas outras.

2.5  Epidemiologia das Doencas Genéticas Raras

Segundo Jorde, Carey e Bamshad(2017) Considera-se que existam cerca de 6 a 8 mil
doencas genéticas diferentes e, embora a maior parte destas sejam individualmente raras,
associa-las, as doencas genéticas tém prevaléncia global estimada de 31,5 a 73,0 por 1.000
afetando aproximadamente 300 a 400 milhdes de pessoas em todo 0 mundo. Isso representa
cerca de 3% a 4% da populacdo mundial.

Segundo Moreira et al,( 2018), a prevaléncia minima para uma doenca ser considerada
rara varia entre paises e territorios. Por exemplo, na Unido Europeia, considera-se rara toda
doenca que afeta menos de 5 pessoas em cada 10 mil pessoas, nos Estados Unidos considera-
se rara toda doenca que afeta menos de 200 mil pessoas. No Brasil, uma doenga € considerada

rara quando atinge até 65 a cada 100 mil individuos, isto é, 1,3 afetado por 2 mil individuos.

A epidemiologia das doengas genéticas raras ¢ complexa devido a sua baixa prevaléncia
e a diversidade de condigGes abrangidas por essa categoria. Aqui estdo algumas caracteristicas
gerais da epidemiologia das doencas genéticas raras:
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Segundo  Xavier (2020), variedade de condig¢Oes: Existem milhares de doencas
genéticas raras diferentes, cada uma com suas proprias caracteristicas genéticas, padrbes de
heranca, sintomas e gravidade. Essa diversidade torna o estudo epidemioldgico desafiador.
Heranca Genética: Muitas doencas genéticas raras sdo herdadas dos pais, mas algumas também

podem ocorrer devido a mutagfes genéticas espontaneas.

Diagnostico e Registro: O diagndstico preciso de doengas genéticas raras pode ser dificil
devido a falta de conhecimento e de testes genéticos especificos. Muitas vezes, 0s pacientes
enfrentam longos periodos até obterem um diagnostico correto. Além disso, a subnotificacéo é
comum devido a falta de conscientizacdo e de sistemas eficazes de registro de casos.

Segundo Vitoria (2020), impacto na Saude Publica: Embora individualmente raras, as
doencas genéticas afetam um namero significativo de pessoas globalmente. O impacto na saude
publica inclui questbes relacionadas ao diagnostico, tratamento, cuidados médicos
especializados, apoio social e emocional para pacientes e familias, e desenvolvimento de

terapias especificas.

Pesquisa e Desenvolvimento: A pesquisa em epidemiologia das doencas genéticas raras
¢ fundamental para entender a prevaléncia, os fatores de risco, os padrdes de heranca, a
progressao da doenca e para facilitar o desenvolvimento de tratamentos especificos. Em
resumo, a epidemiologia das doencas genéticas raras é caracterizada por uma série de desafios,
mas é uma area crucial para a compreensao global da salude publica e para o desenvolvimento

de intervenc0es eficazes para os pacientes afetados (AURELIANO, 2018)..

2.6 Diagnosticos das Doencas Genéticas Raras

E importante que o diagndstico das doencas genéticas raras seja rapido e eficaz, os
exames de diagndsticos sdo essenciais para as doencas genéticas raras, sendo que muitas delas
apresentam sinais e sintomas parecidos, dificultando o diagndstico baseado somente em dados
clinicos.(AMANCIO, 2007).

Segundo Sousa (2007) Testes genéticos ou bioguimicos permitem ter mais certeza de
que a doenca da qual se suspeita clinicamente é a que, de fato, afeta o doente. Isto é muito
importante porque permite obter um diagnoéstico mas preciso, sem submeter o paciente a
exames desnecessarios, permitindo tambem orientar a familia em termos de risco. A

importancia do diagnostico precoce também é fundamental, em especial para as doencas raras,
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cuja maioria € progressiva, para iniciar as medidas terapéuticas ou preventivas o mais cedo

possivel evitando a progressao dos sintomas e a perda de qualidade de vida do paciente.

Além do diagnostico precoce, também € importante que os pacientes e suas familias
tenham acesso ao aconselhamento genético. Ele visa a ajudar o individuo ou a familia a
compreender os fatos médicos, incluindo o diagndstico, o curso provavel da doenca e o cuidado
disponivel. sendo que o aconselhamento genético é bem mais amplo do que se pensa
envolvendo informacdo dos riscos reprodutivos, trata-se de informar os fatos meédicos

envolvidos na doenca e das opcdes reprodutivas.( STORNIOLO 2011)

O aconselhamento genético (AG)- processo de comunicacdo que trata de problemas
humanos ligados a ocorréncia ou ao risco de ocorréncia de uma doenca genética em uma
familia. Este processo envolve a participacdo de pessoas qualificadas, com o objetivo de ajudar
o individuo ou a familia a entender os fatos médicos, incluindo o diagndstico, o curso provavel
da doenca e o cuidado disponivel. Também ajuda o paciente e sua familia a entender como a
hereditariedade contribui para a doenca e o risco de recorréncia nos familiares; aprender como
lidar com o risco de recorréncia; a escolher o curso de a¢do que pareca apropriado, em funcgéo
dos seus riscos e objetivos; a agir de acordo com a decisdo tomada e adaptar-se a doenca da
melhor maneira possivel (EPSTEIN, 1975)

Segundo Pina( 2008), o procedimento especifico AG inclui o estabelecimento do
diagnostico especifico, a transmissdo das informacges relativas a etiologia, a evolucdo, ao
prognostico, ao risco de recorréncia, as estratégias de tratamento e prevencdo, além de
recomendacdes para acompanhamento e elaboracdo de relatério final a ser entregue ao

consulente.
As etapas do aconselhamento genético podem ser assim resumidas:

1) Investigacdo diagnostica;

2) Informagdes sobre o prognostico;

3) Informagdes sobre o tratamento terapéutico e/ou suportivo;

4) Informag0es sobre a etiologia;

5) Informagdes sobre o risco de recorréncia ou ocorréncia, e estratégias de
prevencéao;

6) Discussdo de estrategias para deteccdo de familiares em risco, incluindo os testes

para deteccdo do estado de portador;
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A deteccdo dos EIM ¢ realizada, em parte, por programas de triagem neonatal, mas a
grande maioria depende, essencialmente, da suspeita clinica, visto que, 0s sintomas,
geralmente, séo inespecificos e podem mimetizar outras patologias mais frequentes (SOUZA,
2002 e 2007). A suspeita clinica sempre ocorre quando ha histéria de doenca neuroldgica sem
etiologia definida, recorréncia familiar de morte neonatal ou infantil sem causa definida,
hepatomegalia (acompanhada ou ndo por esplenomegalia) sem etiologia, baixa estatura, retardo
mental progressivo, distdrbios bioquimicos recorrentes, vomitos recorrentes, hipoglicemia,
intolerancia alimentar, regressdo neuroldgica, displasias 6sseas, consanguinidade entre os pais,
entre outros. Cerca de 30% dos pacientes com EIM apresentam com manifestacoes
neuroldgicas como convulsdes, ataxia, distarbios de movimento. Sdo doencas debilitantes e que
normalmente levam algum tempo para serem descobertas devido a falta de conhecimento a seu
respeito.(WAJNER et al ,2001).

O diagndstico parte de uma suspeita clinica, seguido a uma avaliacdo laboratorial inicial,
classificada como testes de triagem, na busca de identificacdo de um metabo6lito acumulado.
Estes testes sdo, normalmente, bioguimicos, mas necessitam ser realizados em laboratorios
especializados. A ocorréncia de um teste positivo conduz a uma investigacdo mais especifica e

aprofundada, baseada em protocolos de investigacdo tendo em conta o quadro clinico.

Portanto, é importante ressaltar que o diagndstico e o tratamento adequados dessas
doencas genéticas raras em Angola podem ser desafiadores devido a falta de recursos médicos,

acesso limitado a testes genéticos e conscientizacdo limitada sobre essas condigdes.
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3 PROCEDIMENTOS METODOLOGICOS

3.1  Tipo de pesquisa

Trata-se de uma pesquisa analitica e exploratéria com métodos qualitativos e
quantitativos de pesquisa que estara baseada na obtencdo de informacdes relevantes para dar
resposta aos dados de pesquisa sobre a tematica de pesquisa mediante a aplicacdo de um
instrumento de recolha de dados observacional e descritivo no caso um questionario de

questdes de respostas fechadas.

3.2  Populagédo e amostra

Para o presente estudo a projeccdo da pesquisa foram inquiridos 15 pacientes, 17
profissionais e 12 cuidadores dos pacientes e 8 que representam o publico em geral. Estes
nameros totalizam 52 questionados que representam o publico-alvo do seccao de pediatria do

Hospital Geral do Huambo.

3.3 Critérios de inclusdo e exclusdo da amostra

Fizeram parte do critério de inclusdo todos os profissionais, pacientes e seus
acompanhantes atendidos no Hospital Geral do Huambo na sec¢do da pediatria que mostraram

interesse de participar do presente estudo.

Para os critérios de exclusdo ndo fizeram parte todos os pacientes que ndo relinam os requisitos

de inclusé@o e ndo mostraram interesse em participar do presente estudo

3.4  Metodologia

Apbs o referencial tedrico, busca-se agora proporcionar uma Vvisdo abrangente dos
procedimentos metodol6gicos utilizados para alcancar os objectivos estabelecidos. Neste
capitulo, explora-se em detalhes a abordagem seguida para conduzir a pesquisa, fornecendo
uma compreensdo clara de como se busca responder o problema outrora levantado. Além disso,
destacam-se as ferramentas e técnicas especificas empregadas, bem como a justificativa por

tras das escolhas metodologicas.

Segundo Gil (2019), as técnicas de colecta de dados sdo um conjunto de regras ou
processos cientificos utilizados para obter informacgfes, observacGes ou medidas de uma
determinada fonte de dados. Essas técnicas sdo fundamentais em diversas areas do

conhecimento, como pesquisa cientifica, estudos académicos, analise de mercado, estatisticas,
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entre outros. Elas sdo usadas para reunir informacdes relevantes e confiaveis que possam ser
analisadas e interpretadas para responder a perguntas de pesquisa, tomar decisdes informadas

ou simplesmente compreender melhor um fenémeno.

Os dados a serem utilizados no estudo serdo recolhidos por um questionario estruturado,
de respostas fechadas e dividido em dois blocos:

1. O primeiro bloco foi composto por questdes relativas a recolha de dados das
caracteristicas sécio-demograficas dos inquiridos.

2. O segundo foi composto por questdes de afirmacdes relacionadas com a necessidade de
criacdo de um centro de diagnostico de doencas genéticas raras no municipio do

Huambo.

35 Andlise de dados

Os dados recolhidos foram apresentados em forma de gréficos e tabelas utilizado o
software SPSS (Statistical Package for the Social Sciences), versdo 22.0 com auxilio do
Microsoft Office Excel

3.6  Aspectos Eticos

O estudo respeitou os requisitos de autorizacdo de recolha de informacdes dos sujeitos
da pesquisa por assinatura do termo de recolha que serviu como termo de consentimento livre
e esclarecido, e consentimento para utilizacdo de dados e também por meio de uma solicitacdo
ao Hospital Geral do Huambo concedida pela area cientifica do Instituto Superior Politécnico

da Caala.
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4 RESULTADOS E DISCUSSAO

4.1  Caracterizacéo Socio-demograficas dos inquiridos

Importa referir que estamos diante de uma amostra representativa uma vez que dos 61
questionarios distribuidos aos pacientes, cuidadores, profissionais de salde e outros afectos a
seccdo de pediatria do Hospital Geral do Huambo. Neste caso, foram preenchidos
correctamente e recolhidos 52, 0 que é possivel notar somente a existéncia de uma diferenca de

15% (9 questionarios ndo devolvidos) com relacdo aos questionarios distribuidos.

Tabela 2: Caracterizacdo do Perfil dos Inquiridos

Masculino 17 33

Género Feminino 35 67
Menos de 25 anos 4 7

De 25 a 35 anos 10 19

De 36 anos a 45 anos 21 40

De 46 anos a 49 anos 15 29

Idade Mais de 50 anos 2 5
Paciente 5 10

Cuidador 22 42

Profissional de Saude 15 28

Publico-Alvo Outros 10 20

Fonte: Dados da Pesquisa, 2024.
No que diz respeito a questdo do género dos questionados, é possivel notar que a maior

percentagem incide no género feminino, com 35 inquiridos que perfazem 67%. Ao passo que 0
género masculino corresponde a 17 inquiridos, perfazendo a 33% do total do publico-alvo

referente a seccdo de pediatria do Hospital Geral do Huambo.

Relativamente as idades dos questionados, é possivel notar que existe uma maior percentagem
de 40% (21 inquiridos) na faixa etaria de 36 a 45 anos. De seguida vem a faixa etaria dos 46
anos aos 49 anos com 29%. Ja a menor percentagem é de 7% na faixa etaria de menos de 25

anos.

Quanto ao publico-alvo participantes nas respostas dos questionarios distribuidos, é possivel
verificar que maior parte incide nos cuidadores dos pacientes da sec¢do de pediatria da
instituicdo em estudo, representando 42%. A0 passo que a menor percentagem recai para 5
pacientes (10%).
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4.2  Avaliacdo da percepcédo socio-profissional da implementacao de um centro de

diagnostico de doencas genéticas raras.

Para avaliar eficazmente a percep¢do socio-profissional da implementacdo do centro de
diagndstico de doencas genéticas raras, foi necessério realizar pesquisas qualitativas e
quantitativas com uma variedade de partes interessadas, incluindo pacientes, familiares
(cuidadores), bem como profissionais de saude e outros. Essas avaliacbes forneceram
contributos importantes sobre os impactos reais e percebidos do centro, ajudando a orientar

melhorias continuas e ajustes estratégicos.

Gréfico 1:Conhecimento sobre Doengas Genéticas Raras.

Vocé tem algum conhecimento ou experiéncia sobre doencas genéticas
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Fonte: Dados Primarios Obtidos a Partir da Investigacdo, 2024.

Relativamente a presente variavel, referente a questdo colocada, verifica-se que maior
parte dos inquiridos (60%) que perfaz uma frequéncia de 31 consideram que ndo tém

conhecimento ou experiéncia sobre doencas genéticas raras.

O conhecimento sobre doencas genéticas raras por parte dos pacientes, familiares e

profissionais de saude oferece varias vantagens significativas (SILVA, 2023):

1) Diagnostico precoce: Um entendimento adequado das caracteristicas e sintomas das

doencas genéticas raras pode levar a diagnosticos mais rapidos. Isso é crucial para
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iniciar o tratamento adequado o mais cedo possivel, potencialmente melhorando 0s
resultados clinicos e a qualidade de vida dos pacientes;

2) Empoderamento dos pacientes e familiares: Quando pacientes e familiares estdo
bem informados sobre a condigdo genética, eles se sentem mais capacitados para
tomar decisdes informadas sobre o tratamento, cuidados de saude e planeamento
familiar. 1sso pode reduzir a ansiedade e aumentar a confian¢ca no manejo da
condicdo;

3) Melhor adesdo ao tratamento: Compreender as implicagdes genéticas de uma
doenga rara pode aumentar a adesdo ao tratamento. Pacientes e familiares que
entendem a importancia do tratamento sdo mais propensos a seguir as
recomendacdes médicas e a manter um acompanhamento regular;

4) Suporte psicoldgico e social: O conhecimento sobre doencas genéticas raras pode
ajudar pacientes e familiares a encontrar grupos de apoio, recursos e redes de suporte
que compartilham experiéncias similares. 1sso pode reduzir o isolamento e oferecer
um senso de comunidade;

5) Avancos na pesquisa e desenvolvimento: Profissionais de saude bem informados
sobre doencas genéticas raras podem contribuir significativamente para a pesquisa
médica. Seja através de participagcdo em estudos clinicos, fornecendo dados valiosos
ou colaborando com pesquisadores, o conhecimento aprofundado pode impulsionar
0 progresso no entendimento e tratamento dessas condicdes;

6) Educacdo continua e desenvolvimento profissional: Para profissionais de saude, o
conhecimento sobre doencas genéticas raras € essencial para aprimorar suas
habilidades diagnosticas e de manejo clinico. Isso pode incluir a participacdo em
programas de educacdo continuada, conferéncias e workshops especializados;

7) Advocacia e defesa de direitos: Pacientes bem informados e profissionais de salude
podem se tornar defensores mais eficazes para politicas publicas que apoiam
pacientes com doencas genéticas raras. Eles podem trabalhar para aumentar o
financiamento de pesquisa, melhorar o0 acesso a tratamentos e servicos de saude

especializados, e promover a conscientizacdo publica sobre essas condicdes.

Assim, o conhecimento sobre doencgas genéticas raras ndo s6 melhora os resultados
individuais de satde, mas também contribui para avan¢os mais amplos na medicina, no apoio

social e na defesa de direitos. E fundamental promover a educagio e o entendimento dessas
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condigdes entre todos os envolvidos, para melhorar continuamente o cuidado e o suporte

oferecido aos pacientes e suas familias.

Graéfico 2: Necessidade de um Centro de Diagnostico.

Vocé acredita que ha uma necessidade de um centro especializado em
diagnostico de doencas genéticas raras na sua regido?

120

100
80
60
40
- |l —
0 ——
Sim N&o

Total

Valido
m Frequéncia mPorcentagem
Fonte: Dados Primarios Obtidos a Partir da Investiga¢do, 2024.
E de notar que 48 inquiridos que correspondem a 92%, afirmam que hé necessidade da
existéncia de um centro de especializacdo em diagnéstico de doencas genéticas raras no

municipio do Huambo.

Para abordar as vantagens da existéncia de um centro de especializacdo em diagndstico
de doencas genéticas raras no municipio do Huambo, podemos considerar os seguintes pontos
(Pereira & Santos, 2022):

1. Melhoria no diagnostico e tratamento: A presenca de um centro especializado permite
diagnosticos mais precisos e rapidos das doengas genéticas raras, 0 que € crucial para
iniciar tratamentos adequados e melhorar os resultados de saude dos pacientes;

2. Reducdo do deslocamento: Pacientes e suas familias ndo precisam mais viajar para
outras regides ou paises em busca de diagndstico e tratamento especializado, o que reduz
custos, tempo e estresse associados ao deslocamento;

3. Acesso equitativo aos servigos de saude: A criacdo do centro garante que todos oS
residentes do Huambo tenham acesso igualitario a cuidados de salde de qualidade para

doencas geneticas raras, promovendo equidade na salde;
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Capacitacdo de profissionais de satde: O centro pode servir como um hub para a
formacdo e capacitacdo de profissionais de salde locais em genética médica e
diagnostico de doencas raras, melhorando a competéncia local e reduzindo a
necessidade de referéncia para outros locais;

Fomento a pesquisa e desenvolvimento: A presenca de um centro especializado pode
estimular a pesquisa local sobre doencas genéticas raras, promovendo avancos
cientificos e colaboragdes académicas tanto nacional quanto internacionalmente;
Impacto econémico positivo: A criacdo do centro pode ter um impacto econémico
positivo ao atrair investimentos em salde, criar empregos especializados e melhorar a
infraestrutura de satde no municipio;

Apoio psicoldgico e social: O centro ndo apenas oferece suporte médico, mas também
pode fornecer suporte psicoldgico e social aos pacientes e suas familias, ajudando a
melhorar sua qualidade de vida e bem-estar emocional;

Fortalecimento da rede de saude local: A integracdo do centro com outras instituicbes
de saude no Huambo pode fortalecer a rede de saude local, facilitando o
encaminhamento e a colaboragdo interdisciplinar no cuidado com pacientes com

doencas genéticas raras.

Essas vantagens destacam a importancia e os beneficios significativos que um centro de

especializacdo em diagndstico de doencas genéticas raras pode trazer para 0 municipio do

Huambo, contribuindo para melhorar a satide e o bem-estar da comunidade local.
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Gréfico 3: Acesso a Diagndstico e Tratamento

Vocé ou alguém que vocé conhece ja teve dificuldade em obter um
diagnodstico para uma doenca genética rara?
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Fonte: Dados Primarios Obtidos a Partir da Investigacdo, 2024.

O grafico 3 mostra que a maior parte dos questionados, consideram que conhecem quem
ja teve dificuldades em obter um diagndstico para uma doenca rara, representando 62% (32
pacientes, cuidadores, profissionais de salde e outros). Enquanto a menor percentagem

representa 38%.

Gréfico 3 :Acesso a Diagnostico e Tratamento
Qual foi a maior barreira para obter o diagnostico?
120
100
80

60

40
B .I
N BEETH

Falta de Custo Distancia Outros Total
especialistas

o

Vélido
EFrequéncia mPorcentagem
Fonte: Dados Primarios Obtidos a Partir da Investigacao, 2024.
Como se pode observar no grafico 4 os nimeros indicam que a maior parte dos inquiridos (12)
que perfaz 44% consideram que a maior barreira para obter o diagndstico é a falta de

especialistas.

A caréncia de profissionais especializados nesta area crucial da medicina representa um
obstaculo significativo para o diagnostico oportuno e preciso, assim como para a
implementacdo de tratamentos eficazes para doencas geneticas raras. Essa lacuna compromete
directamente a qualidade dos cuidados de satde oferecidos aos pacientes afectados, limitando
suas opcoes de acesso a expertise especializada e, consequentemente, impactando sua qualidade

de vida e prognostico (Sousa, 2021).
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Grafico 4: Beneficios Esperados.

Assinale com X quais beneficios vocé espera que um centro de
diagnostico de doengas genéticas raras oferega.

m Porcentagem ®Frequéncia

Total 100,0

Educacao e informacgédo a pacientes e
cuidadores

Pesquisa e desenvolvimento de novos
tratamentos

Suporte psicolégico e social

Valido

Tratamento mais eficaz
Acesso a especialista

Diagnéstico mais rapido e preciso

Fonte: Dados Primarios Obtidos a Partir da Investiga¢do, 2024.

O gréfico 5 evidencia que a maior parte dos inquiridos, representando 35% (18
questionados demonstram satisfagdo na questdo de acesso a especialistas como sendo um
grande beneficio na resolugdo de determinados problemas na area de satide em questdo. Seguido

pelo tratamento mais eficaz, representando 23% do publico alvo.

Para Silva (2023), 0 acesso a especialistas altamente capacitados nesta area especifica
da genética médica oferece uma série de vantagens substanciais, incluindo a capacidade de
realizar diagnosticos detalhados e oportunos de doencas genéticas raras, o desenvolvimento de
planos de tratamento personalizados baseados em uma compreensdo profunda das
caracteristicas genéticas individuais, a provisdo de aconselhamento genético abrangente para
auxiliar em decisfes informadas sobre salde reprodutiva e familiar, participacdo activa em
pesquisas avancadas que podem levar a novos avancos terapéuticos, a facilitacdo da educacéo
continua de profissionais de saude para melhorar a competéncia diagnéstica e de manejo
clinico, e o estabelecimento de uma rede interdisciplinar de apoio para pacientes e suas familias,

promovendo assim uma abordagem integral e holistica no cuidado com doencas genéticas raras.

Assim, a presenca e disponibilidade de especialistas nesta area especifica da genética
médica permitem a aplicacdo de protocolos terapéuticos mais eficazes e personalizados, que

sdo adaptados as caracteristicas geneticas individuais dos pacientes afectados por doencas raras.
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Isso inclui a utilizacdo de abordagens terapéuticas precisas e direccionadas, maximizando 0s
beneficios clinicos enquanto minimiza potenciais efeitos adversos, resultando em uma melhoria

significativa na qualidade de vida e no prognoéstico desses pacientes.
Gréfico 5: Servicos Importantes

Assinale com X quais sevi¢os vocé considera essencial para o
diagnostico de doencas genéticas raras.

m Porcentagem Frequéncia

Total _52 100,0
Pesquisa clinica -36,0
Programa de suporte ao paciente e a familia -4770
LE% Aconselhamento genético -5 10,0

i i ]
Terapias personalizadas 18 35,0

Testes genéticos avancados

Consulta com especialista ﬁ 23,0

Fonte: Dados Primérios Obtidos a Partir da Investiga¢do, 2024.

I 19,0
10

Tendo por base o gréfico 6, pode-se observar que a maior percentagem dos inquiridos
(35%) consideram que as terapias personalizadas sdo 0s servi¢os mais urgentes e importantes
para resolucdo de determinados problemas no municipio do Huambo. Ao passo que a pesquisa
clinica como o0 menos importante representando uma taxa de resposta de 6% (3 inquiridos).
Importa referir, que das respostas do publico-alvo, todos servicos sdo fundamentais para

solucionar as doencgas genéticas raras no municipio do Huambo.

Nos cuidados destinados as doencas genéticas raras, servi¢os fundamentais englobam
diagndsticos precisos atraveés de testes genéticos avancados e aconselhamento genético
detalhado, a coordenacdo de uma equipe multidisciplinar composta por geneticistas,
especialistas em diversas &reas médicas e profissionais de apoio, a formulagdo de planos
terapéuticos customizados baseados nas particularidades genéticas individuais, o fornecimento
de suporte psicoldgico e social abrangente para pacientes e suas familias, a participacao ativa
em estudos clinicos visando novos avancos terapéuticos, a implementacdo de programas

educativos continuos para melhorar a compreensao e gestdo das condi¢des genéticas raras, e 0
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acesso a tecnologias de ponta, como terapias génicas e celulares, quando indicado, para otimizar
os resultados clinicos e a qualidade de vida dos pacientes (PEREIRA & SANTOS.2022).
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5 PROPOSTA DE SOLUCAO

5.1 Caracterizacao da Proposta

A criacdo de um centro especializado em diagndstico de doengas raras no municipio do
Huambo visa atender a uma necessidade urgente de saude publica. Doencas genéticas raras
apresentam desafios diagndsticos significativos devido a sua complexidade e baixa prevaléncia
e acesso a tecnologias avancadas para diagnostico preciso e tratamento adequado. Este centro
proposto ndo sO preenchera essa lacuna, mas também promoverd avancos cientificos,
melhorando assim a qualidade de vida dos pacientes afectados e fortalecendo a infra-estrutura
de saude local.

5.2  Objectivo da proposta
Propor acgdes e metas para a criacdo material do centro de diagndstico de doencas
genéticas raras no municipio do Huambo.
5.3  Metodologia de implementacéo da proposta
Nome da empresa: Centro de Diagndstico de doencas genéticas raras-CDDGRAP
Servicos a oferecer:
1) Diagndstico mais rapido e preciso;
2) Consultas com especialistas;
3) Terapias personalizadas;
4) Aconselhamentos genéticos;

5) Programa de suporte ao paciente e a familia;

6) Educacdo e sensibilizagdo: Realizar programas educativos para a comunidade
médica local, escolas e o publico em geral sobre doencas geneéticas raras e suas
implicacdes.
Publico-alvo:
Pacientes com sintomas inexplicaveis;
Familias com historicos de doencas genéticas raras;

1
2
3. Criangas com anomalias genéticas;
4

Casais que planejam ter filhos;
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Gravidas com riscos de anomalias congénitas;
Profissionais de salde;

Pessoas interessadas em testes preditivos;

L N o o

Associacao e grupos de apoios a doencas genéticas raras;

Figura 1. Organograma do Centro de Diagndstico de Doencas Raras

Direc¢do Executiva

Gestao
Administrativa

Departamento ~ Laboratorio aconeeina  pesquisa e

P : 3 Servico de Suporte
Clinico _ de Desenvolvim  Educacéo e ) € Iporte
Diagnéstico G?r?entti?: o eseentg Treinamento  Apoio Social  Administrativ
Molecular e Psicolégico 0

O organograma acima ilustrado reflete uma estrutura organizacional tipica para um
centro de diagndstico de doencas raras, destacando a importancia de diversas areas funcionais
para garantir um cuidado abrangente e integrado aos pacientes, suporte eficaz a equipe médica

e administracéo eficiente dos recursos do centro.

Empregabilidade: Inicialmente teremos 24 funcionarios nomeadamente: Director
Executivo, Gerente Administrativo, Chefe de Servico Clinico, Especialistaem Genética
Pediatrica, Neurologista, Chefe do laboratério, Bidlogo Molecular, Técnico de
Laboratdrio, Conselheiro Genético, Coordenador de Pesquisa, Pesquisador Clinico,
Bioinformaticista, Colaborador de pesquisa, Coordenador de Educacdo, profissionais
de saude, Comunidade Meédica local(2), Assistente social, Psicdlogo, Recursos

Humanos, Financas, Tecnologia da Informacao.
Fonte de financiamento:

1. Programas de apoio a Startups e inovagédo: recorrendo assim a incubadora
do Instituto superior Politécnico Caala-ISPCaéala, que podera dar inicio a
fase experimental, como um projecto inicial dentro da incubadora, aquisicéo

de morbilidade funcional e estratégica de funcionamento;



2. Doadores individuais: Pessoas que tém interesse em apoiar causas

relacionadas a doencas genéticas raras.

5.4  Estudos preliminares

Gréfico 6: Andlise SWOT, forgas, fraquezas, oportunidade e ameagas, para a implementacdo do centro.

Primeiro centro com este perfil no | Dependéncia de financiamento externo;

municipio do huambo; Custos elevados:
Servigos diferenciados;

Focos em diagndsticos

Crescimento na demanda por diagndsticos | Concorréncia crescente;

genéticos; Incertezas econémicas;
Expansado de servigos;
Parcerias estratégicas;

Fonte: Dados Primérios Obtidos a Partir da Investigacdo, 2024.
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6 CONCLUSAO

Ao final deste trabalho de fim de curso, foi possivel explorar profundamente a
necessidade e os beneficios da criacdo de um centro de diagndstico de doengas raras na

provincia do Huambo.

Assim, a anélise detalhada revelou que a falta de acesso a diagnosticos precisos e
tratamentos especializados é uma lacuna significativa na actual infra-estrutura de saide da
regido. A proposta de estabelecimento deste centro ndo apenas visa preencher essa lacuna, mas
também promover avangos cientificos, melhorar a qualidade de vida dos pacientes afectados e
fortalecer a capacidade diagndstica e terapéutica dos profissionais de saude locais.

No entanto, a criacdo deste centro ndo sé beneficiara directamente os pacientes e suas
familias, proporcionando cuidados personalizados e suporte abrangente, mas também tera um
impacto positivo mais amplo na comunidade médica, na economia local e na conscientiza¢do
sobre as doengas genéticas raras. Com 0 apoio necessario de parcerias internacionais, recursos
governamentais e engajamento da comunidade, € possivel transformar essa proposta em
realidade, contribuindo para um sistema de satde mais inclusivo, eficaz e sustentavel na

provincia do Huambo.
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7 RECOMENDACOES

Tendo em conta o objectivo de recomendar acc¢Bes para implementacdo do centro de
diagnostico de doengas genéticas raras. Propde que iniciativas sejam tomadas para implementar
este projecto, visando melhorar significativamente o diagndstico precoce, o tratamento eficaz e
0 suporte integral aos pacientes com doencas genéticas raras na regido, alinhando-se com 0s
objectivos de desenvolvimento sustentavel e promovendo a equidade no acesso a salde para

todos.

A comunidade académica, sugere-se continuar os estudos sobre a tematica incluindo

outras dimens@es que possam dar mais relevancia a investigacao cientifica.
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ANEXO
rF 4
INSTITUTO SUPERIOR POLITECNICOD

DEPARTAMENTO DE ENSINO, INVESTIGACAO E PRODUCAO DE
CIENCIAS MEDICAS E DA SAUDE

INQUERITO DE INTERESSE SOCIAL

Existem milhares de doencas raras conhecidas, que abrangem uma ampla gama de
condicGes, desde disturbios genéticos hereditarios até doencas autoimunes raras e doencas
infecciosas incomuns. Exemplos de doencas raras incluem a fibrose cistica, anemia falciforme,

autismo, a doenca de Pompe, entre muitas outras.

Objetivo: Propor a criacdo de um Centro de Diagnéstico de Doencas Genéticas Raras

no Municipio do Huambo.
1. Informacdes Pessoais:
* Género: Masculino () Feminino ()
* Faixa Etaria
Menos de 25 () De 25a 35 () De 36 a45 () De 46 a 49 () Mais de 50 anos ()
* Vocé é: () Paciente () Cuidador () Profissional de Saude (') Outro:
2. Conhecimento sobre Doengas Genéticas Raras:

* Vocé tem algum conhecimento ou experiéncia com doencas genéticas raras? () Sim (

) Nao
3. Necessidade de um Centro de Diagndstico:

* Vocé acredita que ha uma necessidade de um centro especializado em diagnostico de

doencas genéticas raras na sua regido? () Sim () Nao

4. Acesso a Diagnostico e Tratamento:



* Vocé ou alguém que vocé conhece ja teve dificuldade em obter um diagnostico para

uma doenca genética rara? () Sim () Néo

* Qual foi a maior barreira para obter o diagnostico? () Falta de especialistas () Custo (

) Distancia () Outros:
5. Beneficios Esperados:

* Assinale com X quais beneficios vocé espera que um centro de diagnostico de doengas

genéticas raras ofereca

() Diagndstico mais réapido e preciso

() Acesso a especialistas

() Tratamentos mais eficazes

() Suporte psicologico e social

() Pesquisa e desenvolvimento de novos tratamentos

() Educacéo e informagéo para pacientes e cuidadores
6. Servicos Importantes:

» Assinale com X os servicos que vocé considera essenciais para o diagnostico e

tratamento de doencas genéticas raras
() Consultas com especialistas
() Testes genéticos avancados
() Aconselhamento genético
() Terapias personalizadas
() Programas de suporte ao paciente e a familia
() Pesquisa clinica

() Outros.



