AMBULATORIO DE DOENCAS RARAS




ATENCAO AS PESSOAS COM DOENCAS RARAS NO SUS

A experiéncia ho Municipio de Volta Redonda - SMS




DOENCAS RARAS

* CONCEITO:

Doenca rara € aquela que afeta até 65 pessoas em cada
100.000 individuos, ou seja, 1,3 pessoas para cada 2000

individuos.




A POLITICA NACIONAL DE ATENCAO INTEGRAL AS
PESSOAS COM DOENCAS RARAS TEM COMO
OBIJETIVOS

Reduzir a mortalidade,contribuir para reducao da
morbimortalidade e das suas manifestacdes secundarias e
melhora da qualidade de vida das pessoas, por meio de

promocao, prevencao, deteccao precoce, tratamento
oportuno.

Estabelecer as diretrizes de cuidado em todos os niveis de
atencao do SUS.



EIXOS ASSISTENCIAIS

A- Origem genética:

A.1- Anomalias Congénitas ou de manifestacao tardia (2 a 3%, no
Brasil, dos nascidos vivos);

A.2- Deficiéncia Intelectual;
A3- Erros Inatos do metabolismo.

B- Origem nao genética:
B.1- Inflamatorias;
B.2- Autoimunes.




Atencao Basica

4

Policlinica da Cidadania

4

20 especialidade médicas

$

Ambulatodrios Especializados(ELA,
DIll, Ceratocone, AVC, Retina, Programa
Vitiligo/psoriase, anemia falciforme)

¥

Equipe multidisciplinar (Fonoaudiologo,
Nutricionista, Psicologo e Ortoptista)

5 Baaraiaria =
4! e I meen SUS 7l



NiVEIS DE COMPETENCIA

I-Atencao Basica:

Detectar, suspeitar e providenciar os encaminhamentos de
acordo com a real necessidade, referenciando de forma
regulada o paciente com anomalia genética isolada ou multipla
para rede especializada, com relatorio clinico resumido.

lI-Atencao Especializada:

Promover acoes e servicos de diagndstico, habilitacao/reabilitacao,
e tratamento especifico. Além de detectar, suspeitar e referenciar,
guando necessario.




Doencas Raras : 6 a 8 mil tipos, cerca de 30% dos pacientes
morrem antes dos 5 anos, 75% afetam criancas e 80% tém
origem genética.

* Diagndstico tardio Sindrome de Marfan
Dor e sofrimento ao paciente e familiares Sindrome de Mallory-Weiss
Doencga Gaucher Sindrome de Budd-Chiari
Hemofilia Doenca de Hirschsprung
Acromegalia Deméncia Vascular
Angioedema hereditario Atrofia dptica hereditaria
Doenca de Chron Tumor de Wilms
Artrite reumatodide infantil Sindrome de Peutz-Jeghers
Doenca de Caroli Sindrome de Sjogren
ELA Sindromede Mallory-Weiss
Fibrose Cistica Sindrome de Horner
Hiperidrose Sindrome de Behcet
Eso6fago de Barret Neuropatia Motora e sensorial
Hiperaldosteronismo Distrofia Neuroaxonal
Tromboangeite Dermatite Herpetiforme




« DEFICIENCIA INTELECTUAL/EIM

Servico de follow up

Neuropediatria

Endocrinopediatria

Apoio de servicos de diagnodstico laboratorial e imagem
Servico de reabilitacao

 Doenca de Crohn

DIl

Alta morbidade

Etiologia ainda nao esclarecida

Sem Cura

Tratamento com resposta promissora

Importancia da anamnese e diagndstico diferencial
A referéncia ao especialista




ELA

Fragueza muscular

Doenca progressiva/natureza neurogénica/etiologia desconhecida
Diagndstico precoce

FuncOes autondmicas e corticais permanecem intactas(inteligéncia, juizo,
memoria, digestao, PA);

Tato, audicao, visao e olfato permanecem normais;

Percepcao a dor permanece normal;

Diagndstico (Clinico, Exames laboratoriais, Anatomopatoldgico, ENM,
Neuroimagem);

Tratamento;

BIPAP (Portaria 1370-3 julho de 2008)
Acolhimento e suporte familiar;
Tratamento multidisciplinar.










“Entre as dificuldades
se esconde a “A persisténcia é o

oportunidade” caminho do éxito”

(Albert Einstein) (Charles Chaplin)
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