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RESUMO

INTRODUCAO: O artigo apresenta dados epidemiolégicos de mortalidade por
Doengas Raras no Brasil, sendo as doencas raras um grupo de cerca de 8000 diferentes
sindromes, caracterizadas por serem majoritariamente de fundo genético e de baixa
prevaléncia na populacdo. O estudo pode ser justificado pelas lacunas de informacao
epidemioldgica, o objetivo foi descrever o perfil por mortalidade de Doencas Raras que
tiveram seu Protocolo Clinico e Diretrizes Terapéuticas (PCDT) aprovados no Brasil,
no periodo de 2002 a 2012. Buscou-se descrever o perfil epidemioldgico dos casos de
obitos, determinar o coeficiente de mortalidade e determinar a mortalidade proporcional
para as mesmas doengas no referido periodo. METODO: Trata-se de um estudo
epidemioldgico descritivo, com o intuito de tracar o perfil de mortalidade por algumas
Doengas Raras que tiveram seu Protocolo Clinico e Diretrizes terapéuticas aprovadas,
no Brasil, no periodo de 2002 a 2012, sendo selecionados como grupo de Doengas
Raras os agravos com os correspondentes cddigos do CID-10 apresentados em seus
respectivos protocolos. RESULTADOS: Foram encontradas concentracdes nos grupos
da populagdo de 40-79 anos (56,89%), na distribui¢do por sexo no perfil de mortalidade
por Doencas Raras, 52,36% dos casos na populacdo feminina, por Raca/Cor,
concentracdo de 59,07% na populacdo classificada como Branca e 30,78% na
classificada como Parda, maior concentracdo na regido sudeste (54%), apresentando
27,94% dos casos de 6bitos por Doengas Raras em Sao Paulo e 20,81% dos casos na
regido nordeste, aos Coeficientes de Mortalidade encontrados sao maiores nas Regides
Sudeste e Centro-oeste, sendo de 2,15 e de 2,22, respectivamente. DISCUSSAO: A
andlise de dados de mortalidade s@o evidéncias primarias que podem apoiar o gestor na
organizacdo da légica de atendimento da populacdo, melhorando as estratégias de
diagndstico e programando agdes para melhoria da condicdo de saide das pessoas
vivendo com Doencas Raras. Torna-se necessario também realizar incursdes em outros
sistemas de informacdo como o SINASC e o SIH, formulando-se meios para adquirir
mais e melhores informacdes sobre doencgas raras, tanto de mortalidade quanto
referentes a morbidade.

PALAVRAS-CHAVE: Doencas Raras; Mortalidade; Sistemas de Informagao;
Evidéncias.
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ABSTRACT

INTRODUCTION: The article presents epidemiological data of mortality from rare
diseases in Brazil, and rare diseases a group of about 8.000 different syndromes
characterized by being mostly genetic background and low prevalence in the population.
The study can be justified by epidemiological data gaps, the goal was to profile
mortality Rare Diseases that had their Clinical Protocol and Therapeutic Guidelines
(PCDT) approved in Brazil for the period 2002-2012. He attempted to describe the
epidemiological profile of deaths, determine the mortality rate and to determine the
proportional mortality for the same disease in that period. METHOD: This is a
descriptive epidemiological study , in order to trace the mortality profile for some rare
diseases that had their approved Clinical Protocol and Therapeutic Guidelines in Brazil,
from 2002 to 2012, being selected as disease group rare diseases with the corresponding
ICD-10 codes presented in their respective protocols. RESULTS: concentrations were
found in the 40-79 years population groups (56,89%), the gender distribution in
mortality from rare diseases, 52,36 % of cases in the female population , by race / color,
concentration 59,07% of the population classified as White and 30,78% in ranked
Grayish-Brown , most concentrated in the southeast (54%), with 27,94% of deaths by
Rare Diseases in Sao Paulo and 20.81 % of cases in the northeast, to found Mortality
Ratios are higher in the Southeast and Midwest , with 2,15 and 2,22, respectively.
DISCUSSION: The mortality data analysis are primary evidence that can support the
manager in the organization of the population of the service logic, improving diagnostic
strategies and programming actions to improve the health status of people living with
Rare Diseases. It is also necessary to carry out incursions into other information systems
such as SINASC and SIH, is formulating it means to get more and better information
about rare diseases, both mortality and morbidity related to.
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INTRODUCAO

As doencas raras sdo caracterizadas pela baixa prevaléncia na populacdo. Sua
designacdo esconde um paradoxo nosoldgico, apesar de cada doenga ter poucos casos
na populacdo, em conjunto constituem um grupo de cerca de 5000 diferentes sindromes,
em sua maioria de causa genética, que afetam aproximadamente 6-8% da populacdo da
Europa e dos Estados Unidos (1-3)mas niao hd dados que confirmem esta prevaléncia

no Brasil, salvo estudos pontuais sobre patologias especificas (4).

Cada uma das doengas raras manifesta sinais e sintomas caracteristicos, o que
permite identificar sindromes, geralmente cronicas e degenerativas (5). Em funcdo de
sua origem genética ou cromossOmica, uma mesma condi¢do pode ter variadas
manifestacdes clinicas (pleiotropia), configurando uma diversidade de subtipos que
afetam, de forma diferenciada, capacidades fisicas, habilidades mentais,
comportamentos e percepcao sensorial de seus portadores. Ha situacdes em que muitas
desabilidades e deficiéncias coexistem em um sé individuo (polyhandicap), o que leva a
variacdes em termos de gravidade e expectativa de vida que, na maioria dos casos, €

reduzida (2,6).

O impacto dessas desordens sobre a qualidade de vida de seus portadores varia
muito. Entre erros inatos de metabolismo até as doencas que afetam sistema motor ou
mesmo aquelas desfigurantes e deformantes, os efeitos pleiotropicos geralmente
implicam em risco de vida ou em doencas degenerativas cronicas (7). Em algumas
circunstancias essas doencas podem ser desencadeadas por multifatores: infeccoes
bacterianas ou virais, alergias ou exposi¢cao a produtos quimicos ou radia¢des, mas na
maioria dos casos as doencgas sdo congénitas ou herdadas e afetam, predominantemente,

criangas nos primeiros anos da infancia.

Deve-se destacar também a grande carga psicossocial a que sdo submetidos
cuidadores e familiares, que acompanham de perto o desespero psicoldgico e falta de
esperanga terapéutica, bem como a escassez de estratégias inclusivas por parte do
Estado ou de Governos (2). Um percentual considerdvel de doencas raras acomete o
sistema nervoso e locomotor, criando um alto nivel de dependéncia dos cuidadores, que

sofrem com estresse e coping (8).



Apesar dos avancos na compreensao de mecanismos genéticos e gatilhos, menos
de 10% dos doentes podem contar com medicamentos ou tratamentos especificos, tendo
somente o aporte multidisciplinar paliativo. A escassez de pesquisa e de terapéutica se
deve a heterogeneidade de fisiopatologias, a histéria natural mal compreendida das
doencas e a varia¢do na progressao, devido a baixa disponibilidade de voluntérios para
realizacdo de ensaios clinicos, assim como pela falta de marcadores patognomonicos e

indicadores epidemiolégicos (7).

Terapias avancadas, tais como os tratamentos com células-tronco (9), os
medicamentos bioldgicos e as terapias génicas (10) tém sido tentados para esses
pacientes, no entanto o progresso das pesquisas se dd em passos lentos e arriscados, nao
atendendo as curtas expectativas de vida desses individuos. O resultado desse quadro €
que as pessoas com doengas raras e seus familiares, motivados pela escassez de recursos
médicos, acabam tornando-se especialistas em sua propria condicdo (11), gerando novas
informacdes que sdo compartilhadas em comunidades de internet, blogs e até em

congressos da drea biomédica (12).

Iniciativas internacionais, como a EURODIS (2), t€ém identificado problemas

recorrentes. Em resumo:

e Falta de acesso ao diagndstico correto, com longos itinerdrios
diagnésticos, muitas vezes equivocados € imprecisos;

e Falta de informacdo sobre a doenca e sobre onde obter ajuda de
profissionais de satde;

e Falta de conhecimento cientifico com escassez de estratégias
diagndsticas e terapéuticas;

e Falta de cuidados multiprofissionais de saide apds o diagndstico inicial;

¢ (Consequéncias sociais das manifestacdes das doengas, j4 que muitos
desses pacientes sdo pessoas com necessidades especiais, o que gera
estigmatizacdo, isolamento, exclusdo e discriminacdo, bem como
reduc¢do das oportunidades profissionais;

e Alto custo dos poucos medicamentos disponiveis e o custo do cuidado
continuado que, combinado com a falta de beneficios sociais e
reembolso, causam a pauperizacdo das familias.

No Brasil esse panorama € agravado pelo fenomeno de judicializacdo da satde
(13,14)em prol de uso compassivo de drogas ainda ndo aprovadas pela Agéncia
Nacional de Vigilancia Sanitdria (ANVISA) (15) levando a um intensivo assédio de
multinacionais farmacé€uticas a associacdes de pacientes e profissionais de satde que
lidam com este grupo de doengas, uma vez que os medicamentos sdo de alto custo.

Outra varidvel nessa complexa equacdo é o turismo de saude. Diversos pacientes e



familiares t€ém buscado no exterior alternativas de tratamento para suas doencas,
algumas delas no entanto de cardter duvidoso e sem bases cientificas (16). A
consequéncia disso sdo eventos iatrogénicos que fragilizam ainda mais os pacientes e
oneram o Sistema Unico de Saide (SUS), que arca com o processo de recuperacio dos

individuos apds essas incursdes terapéuticas.

Os avangos para acompanhamento e tratamento de doengas raras no SUS
vinculam-se, precariamente, a Politica Nacional de Saide da Pessoa com Deficiéncia,
cujo foco € a reabilitacdo e a acessibilidade. A partir de 2001, foi estabelecido o
Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN) que, através do “teste do pezinho”,
identifica precocemente algumas Doengas Raras (17). Em 2009, o Ministério da Sadde
(MS) emitiu a Portaria 81, instituindo a Politica Nacional de Atencdo Integral em
Genética Clinica, cuja meta é organizar a rede de servicos para realizar acOes de
promocao, prevengdo, diagndstico, aconselhamento e terapéutica para 0s casos

identificados (18).

Atualmente estd em vigor a Portaria MS 199/2014, que € um documento do MS
contendo as ‘“Normas para Habilitacao de Servicos de Atencdao Especializada e Centros
de Referéncia em Doengas Raras no Sistema Unico de Saide” e as “Diretrizes para
Atencio Integral as Pessoas com Doencas Raras no ambito do Sistema Unico de Satide
— SUS”. Trata-se da mais nova Politica Publica de satde e foi definida para organizar a
atencdo a saude das pessoas com doengas raras, reduzindo a escassez de informacdes
qualificadas e ampliando a possibilidade de investimentos em cuidado, pesquisas

basicas e clinicas que tornam o itinerdrio terapéutico dos pacientes dificil e longo (19).

Através do Artigo 3° da Portaria N° 199, ficou definido como doenga rara aquela
que afeta até 65 pessoas em cada 100.000 individuos, ou seja, 1,3 pessoas para cada
2.000 individuos (19).0 desafio ainda é grande, visto que aproximadamente 95% das
doencas raras ndo possuem tratamento e dependem de uma rede de cuidados paliativos

que garantam assim uma melhor qualidade de vida aos afetados (20).

As lacunas de informagdo epidemioldgica justificam o presente estudo, cujo
objetivo foi descrever o perfil por mortalidade de Doengas Raras que tiveram seu
Protocolo Clinico e Diretrizes Terapéuticas (PCDT) aprovados no Brasil, no periodo de
2002 a 2012. Buscou-se também descrever o perfil epidemiolégico dos casos de dbitos,
determinar o coeficiente de mortalidade e determinar a mortalidade proporcional para as

mesmas doengas no referido periodo.
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METODO

Trata-se de um estudo epidemioldgico descritivo com o intuito de tragaro perfil
por mortalidade de Doencas Raras que tiveram seu Protocolo Clinico e Diretrizes
terapéuticas aprovadas; no Brasil, no periodo de 2002 a 2012, sendo selecionados como
grupo de Doencas Raras os agravos com os correspondentes codigos do CID-10

(Quadro 1).

Para descrever o perfil de mortalidade pelos agravos acima mencionados,
foramutilizados os registros das Declaracdes de Obitos contidas no Sistema de
Informacdo sobre Mortalidade (SIM), fornecidos pela Diretoria de Vigilancia
Epidemioldgica, da Subsecretaria de Vigilancia em Satide da Secretaria de Saude do

Distrito Federal (DIVEP/SVS/SES-DF).

As seguintes varidveis foram consideradas para descrever o perfil de mortalidade

no estudo:

Idade (<10, 10 a 19,20 a 29, 30 a 39,40 a 49, 50 a 59, 60 a 69, 70 e mais anos);
Sexo (feminino, masculino);

Cor/raca (branca, preta, amarela, parda, indigena);

Causa do 6bito;

UF de residéncia;

Macrorregido de residéncia (Norte, Nordeste, Sudeste, Sul, Centro-Oeste); e
Ano de ocorréncia do ébito.

Para descrever o nimero de casos de 6bitos pelas DR’s selecionadas, foram

agrupados os casos de 6bitos registrados no SIM para as referidas doencas.

Para chegar ao Coeficiente de Mortalidade pelas DR’s selecionadas, foram
calculados os indicadores utilizando o nimero de 6bitos de DR’s selecionadas e a
populacdo no mesmo local e mesmo ano, por UF e por Macrorregido de residéncia.

Foram utilizadas as férmulas:

e Numero de 6bitos de DR’s no Brasil por UF de residéncia * 100.000
Populacdo da UF de residéncia

e Numero de 6bitos de DR’s no Brasil por Macrorregido de residéncia*100.000
Populacdo da Macrorregido de residéncia

Para descrever a mortalidade proporcional, calculou-se o indicador utilizando o
nimero de 6bitos de DR’s selecionadas e o nimero de ébitos ocorridos no Brasil no

mesmo ano, pela seguinte férmula:

11



e Numero de 6bitos por DR’s selecionadano Brasil *100.000

Numero de 6bitos ocorridos no Brasil

Foi utilizado o Stata Statistical Software — Special Edition (Stata/SE 12.0), para

calcular os indicadores selecionados, assim como para selecionar os 6bitos dos agravos

selecionados dentro da base de dados do SIM, as ilustracdes contidas no trabalho foram

geradas através do uso do Software Microsoft Excel para criar graficos e pormeio do

Software ArgGIS que € utilizado para Sistemas de Informacdes Geograficas (SIG).

Devido as bases de dados utilizadas (SIM) estarem disponiveis para acesso publico, sem

‘ identificac¢do dos sujeitos, foi dispensada a apreciagdo por comité de ética.

Quadro 1 - Doengas selecionadas e respectivos CID's.

Doencas CID-10 Doencas CID-10
Acromegalia E22.0 Byl eroe JLaltgall Gl12.2
Amiotrofica
. L. D61.0 D61.1 D61.2 . .
Anemia Apléstica D613 D61.8 D61.9 Espondilite ancilosante ~ M45 M46.8
Mielodisplasia D46.0; D46.1; D46.7 Fenilcetonuria E70.0 E70.1
Fibrose Cistica -
Neutropenias. 794.8 Manifestagdes E84.0 ES4.1 E84.8
Constitucionais Pulmonares /
Insuficiéncia Pancreatica
Angioedema Hereditdrio D84.1 Hepatite Autoimune K75.4
Aplasia Pura Adquirida
Cronica da Série Hiperplasia Adrenal
Vermelha (Retificado em D60.0 Congeénita E25.0
10/06/2014)
Artrite Reativa — Doenca . o E20.0 E20.1 E20.8
de Reiter MO02.3 Hipoparatireoidismo E89.2
M05.0 MO05.1 MO05.2 Hinotireoidismo
Artrite Reumatoide M05.3 M05.8 M06.0 cg; o t(l) E03.0 E03.1
MO06.8 M08.0 &
Deficiéncia da . s Q80.0 Q80.1 Q80.2
Biotinidase ES53.8 Ictioses Hereditarias 080.3 Q80.8
Deficiencia de H n Imunodeficiéncias D80.0 D80.1 D80.3
p © é“e“?‘a et ormonto £93.0 Primdrias com D80.5 DS80.6 DS0.7
H(i Oriiﬁigflr;rﬁo‘ ' Deficiéncia de D80.8 DS83.0 DS83.2
bop Anticorpos D83.8
Insuficiéncia Adrenal
Dermatomiosite M33.0 M33.1 Priméria (Doenca de E27.1 E27 .4
Addison)
Polimiosite M33.2 Insuficiéncia Pancredtica o6 o kg6 1 K90.3
Exdécrina
. 45 Lipus Eritematoso L93.0 L93.1 M32.1
Diabete Insipido E23.2 Sistémico M32.8
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G240 G24.1 G242
Distonias Focais G243 G244 G24.5 | Miastenia Gravis G70.0
G24.8
Espasmo Hemifacial G51.8 Osteogénese Imperfeita  Q78.0
Pdrpura
Doenca de Crohn K50.0 K50.1 K50.8 Trombocitopénica D69.3
Idiopatica
Doenca de Gaucher E75.2 El;ﬁgome OIS G61.0
Doenca de Paget — . Q96.0 Q96.1 Q96.2
Osteite defornglante M388.0 M88.8 Sindrome de Turner Q96.3 Q96.4 Q96.8
Sindrome Nefrotica NO04.0, NO4.1, NO04.2,
Doenga de Wilson E83.0 Primdria em Criancas e ~ NO04.3, N04.4, NO4.5,
Adolescentes N04.6, N04.7 e N04.8
Doenca Falciforme b36.I D568 D570
D57.1 D57.2
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RESULTADOS

Ao considerar a distribui¢do dos casos de 6bitos por Doengas Raras que tiveram

seu Protocolo Clinico e Diretrizes terapéuticas aprovadas nos anos de 2002 a 2012,

observa-se, na Tabela 1, um crescimento continuo dos casos, com uma concentragao

nos grupos da populacao de 40-79 anos (56,89%).

Tabela 1 - Distribuicio por Ano do 6bito, Faixa Etaria,
Sexo e Raga/Cor dos 6bitos por Doengas Raras que tiveram
seu Protocolo Clinico e Diretrizes terapéuticas aprovadas.

Brasil, 2002 a 2012.

Obitos por Doencas Raras Niimero %
Ano de 6bito
2002 2200 5,99
2003 2201 6,00
2004 2400 6,54
2005 2500 6,81
2006 3354 9,14
2007 3647 9,94
2008 3607 9,83
2009 3952 10,77
2010 4102 11,18
2011 4317 11,76
2012 4423 12,05
Faixa Etaria
<1 ano 885 2,41
1 a9 anos 1677 4,57
10 a 19 anos 2681 7,30
20 a 29 anos 3802 10,36
30 a 39 anos 3888 10,59
40 a 49 anos 5143 14,01
50 a 59 anos 5473 14,91
60 a 69 anos 5484 14,94
70 a 79 anos 4781 13,03
>80 anos 2865 7,81
Ignorada 24 0,07
Sexo
Masculino 17481 47,63
Feminino 19219 52,36
Ignorado 3 0,01
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Raca/Cor

Branca 20073 59,07
Preta 3162 9,30
Amarela 204 0,60
Parda 10461 30,78
Indigena 82 0,24
Ignorada 2721 8,01
Brasil 33982

Fonte:MS/SVS/CGIAE - Sistema de Informagdes sobre
Mortalidade - SIM

Em relagdo a distribui¢do por sexo no perfil de mortalidade por Doencas Raras,

o estudo apresenta 52,36% dos casos na populagdo feminina. Quanto a distribuicdo por

Raca/Cor, o estudo apresentou uma concentracao de 59,07% na populagado classificada

como Branca e 30,78% na classificada como Parda. Mostrando assim uma concentragao

de casos que seguem proporcionalmente a distribui¢do de Raca/Cor da populagdo

brasileira.

Tabela 2 - Namero de o6bitos e Coeficiente de Mortalidade por
Doencas Raras que tiveram seu Protocolo Clinico e Diretrizes
terapéuticas aprovadas, por UF e Macrorregido. Brasil, 2002 a 2012.

UF/Macrorregiao Nimero % CM
Regido Norte 2056 5,96 1,24
Rondonia 191 0,55 1,14

Acre 107 0,31 1,43

Amazonas 532 1,54 1,46

Roraima 70 0,20 1,56

Para 869 2,52 1,10

Amapa 66 0,19 0,98

Tocantins 221 0,64 1,53

Regido Nordeste 7182 20,81 1,26
Maranhdo 663 1,92 0,96

Piaui 589 1,71 1,75

Ceara 1213 3,52 1,34

Rio Grande do Norte 410 1,19 1,22

Paraiba 455 1,32 1,13

Pernambuco 1123 3,25 1,19

Alagoas 288 0,83 0,86

Sergipe 304 0,88 1,39

Bahia 2137 6,19 1,39
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Regidao Sudeste 18666 54,10 2,15

Minas Gerais 4339 12,58 2,04

Espirito Santo 733 2,12 1,94

Rio de Janeiro 3955 11,46 2,31

Sédo Paulo 9639 27,94 2,16

Regiao Sul 3342 9,69 1,12
Parana 2140 6,20 1,88

Santa Catarina 1010 2,93 1,53

Rio Grande do Sul 192 0,56 1,78

Regiao Centro-Oeste 3258 9,44 222
Mato Grosso do Sul 497 1,44 1,95

Mato Grosso 509 1,48 1,61

Goias 1527 4,43 2,42

Distrito Federal 725 2,10 2,71

Brasil 34504 1,68

Fonte:

MS/SVS/CGIAE - Sistema de Informagdes sobre Mortalidade - SIM; IBGE -
Censos Demograficos: 1980, 1991, 2000 e 2010; IBGE - Contagem Populacional:
1996; IBGE - Estimativas preliminares para os anos intercensitarios dos totais
populacionais, estratificadas por idade e sexo pelo MS/SGEP/Datasus: 1981-1990,
1992-1999, 2001-2006; IBGE - Estimativas elaboradas no ambito do Projeto
UNFPA/IBGE (BRA/4/P31A) - Populagéo e Desenvolvimento. Coordenacéo de
Populacio e Indicadores Sociais: 2007-2009; e IBGE - Estimativas populacionais
enviadas para o TCU, estratificadas por idade e sexo pelo MS/SGEP/Datasus: 2011-
2012.

Avaliando a distribuicdo de acordo com o local de residéncia, na Tabela 2,
encontrou-se a maior concentra¢do na Regido Sudeste (54%), apresentando 27,94% dos
casos de 6bitos por DR's em Sao Paulo e 20,81% dos casos na Regiao Nordeste, porém
avaliando as Macrorregides quanto aos Coeficientes de Mortalidade, os maiores valores
foram encontrados nas regides Sudeste e Centro-Oeste, sendo de 2,15 e de 2,22,
respectivamente.As regides Sudeste e Centro-Oeste possuem entdo o maior nivel de
concentracdo dos casos de Obitos, uma vez que ultrapassam o Coeficiente de
Mortalidade do Brasil de 1,68. As Doengas Raras selecionadas, conforme os dados
apresentados na Tabela 3, sdo responsaveis por 0,308% da mortalidade brasileira nos

anos de 2002 a 2012, apresentando uma mortalidade proporcional de 3,0897.
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Tabela 3 -Distribuicio por Doenca e Mortalidade Proporcional dos ébitos

por Doencas Raras que tiveram seu Protocolo Clinico e Diretrizes

terapéuticas aprovadas. Brasil, 2002 a 2012.

Doencga

Acromegalia

Anemia Aplastica
Mielodisplasia

Neutropenias Constitucionais

Angioedema Hereditario
Aplasia Pura Adquirida Cronica da Série
Vermelha

Artrite Reativa — Doenca de Reiter

Artrite Reumatoide

Deficiéncia da Biotinidase

Deficiéncia de Hormonio do Crescimento —
Hipopituitarismo

Dermatomiosite

Polimiosite

Diabete Insipido

Distonias Focais

Espasmo Hemifacial

Doenca de Crohn

Doenca de Gaucher

Doenca de Paget — Osteite deformante

Doenca de Wilson
Doenca Falciforme
Esclerose Lateral Amiotrofica

Espondilite ancilosante

Fenilcetonuria

Fibrose Cistica - Manifestacoes Pulmonares
/ Insuficiéncia Pancreatica

Hepatite Autoimune
Hiperplasia Adrenal Congénita

Hipoparatireoidismo
Hipotireoidismo Congénito
Ictioses Hereditarias
Imunodeficiéncias Primarias com
Deficiéncia de Anticorpos

Numero

29
7158
22
0

6
259

135

363
19
156

187

285
192
32

177
322

223
3716
7811

161
31
811

612
57

81
11
65

%

0,08

19,69

0,06
0

0,02
0,71

0,37

1
0,05
0,43

0,51
0,78
0,53
0,09
0,01
0,49
0,89
0,02

0,61
10,22
21,49

0,44
0,09
2,23

1,68
0,16

0,02
0,22
0,03
0,18

Mortalidade
Proporcional

(x1000)
0,0025

0,6085
0,0019
0

0,0005
0,022

0,0115

0,0309
0,0016
0,0133

0,0159
0,0242
0,0163
0,0027
0,0002
0,015

0,0274
0,0008

0,019
0,3159
0,664

0,0137
0,0026
0,0689

0,052
0,0048

0,0007
0,0069
0,0009
0,0055
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Insuficiéncia Adrenal Primaria (Doenca de
Addison)

Insuficiéncia Pancreatica Exocrina
Luapus Eritematoso Sistémico
Miastenia Gravis

Osteogénese Imperfeita

Pirpura Trombocitopénica Idiopatica
Sindrome de Guillain-Barré
Sindrome de Turner

Sindrome Nefroética Primaria em Criancas e
Adolescentes

Total

399

3916

5629

960
325
665

1430
2
82

36348

1,1

10,77

15,49

2,64
0,89
1,83

3,93
0,01
0,23

0,0339

0,3329

0,4785

0,0816
0,0276
0,0565

0,1216
0,0002
0,007

Fonte: MS/SVS/CGIAE - Sistema de Informacdes sobre Mortalidade - SIM

3,089694998

Dentre as DR's selecionadas, as maiores causas de 6bitos, nos anos de 2002 a 2012, sdo

Esclerose Lateral Amiotréfica (21,49%),

Anemia Apléstica (19,69%),

Lipus

Eritematoso Sist€émico (15,49%), Insuficiéncia Pancredtica Exodcrina (10,77%) e
Doengas Falciformes (10,22%). Essas doencas juntas apresentam uma mortalidade
proporcional de 2,39, dentre todas as causas de 6bitos.
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DISCUSSAO

O Sistema de Informacdo de Mortalidade (SIM) foi criado em 1975, visando
obter os dados de mortalidade no Brasil através do preenchimento das Declaracdes de
Obito (21,22). Considerando que as Doencas Raras ndo fazem parte do grupo de
doencas de notificacdo compulséria, os dados mais confidveis disponiveis no
DATASUS estao no SIM, ainda que as causas de morte para tais doencas possam ter
sido relatadas. Entre os principais resultados desse estudo, o fato de maior destaque € a
progressdo temporal da mortalidade para Doencgas Raras selecionadas. Nao se pode
afirmar que se trata de um aumento de casos, pois com 0s avangos no acesso, cobertura
e qualidade de atendimento em satide, o registro de casos pode ter acontecido de modo
mais adequado (23). Os avangos em diagndstico e no conhecimento dessas doencas

também pode ser fator determinante para o aumento desses registros.

Em 2008, foi realizado um estudo sobre o SIM, listando alguns dos problemas
relacionados a operacionalizacdo, sendo identificado como elemento critico o erro
humano na producdo da informacdo. Segundo o estudo, o maior déficit do SIM estava
na capacitagdo de recursos humanos, de supervisdao e controle, assim como a grande
rotatividade dos responsaveis pelo gerenciamento da informacgao a nivel municipal (24).
Esse fato pode ter gerado subnotificagdo das mortes decorrentes de mau progndstico

para as doencas aqui relatadas.

Entre as macrorregioes do Brasil, destaca-se a concentragdo de casos no Sudeste
e Centro-Oeste, podendo também ser justificada por alguns motivos: migracao
populacional brasileira para as regides Sudeste e Centro-Oeste;pela maior concentra¢io
de especialistas em doencgas raras nessas regides; e pelabusca de tratamento por meio da
judicializacdo, que ocorre de forma mais ripida nas grandes capitais. A alta
concentracdo dos casos nessas regides pode ser também justificada pela inconsisténcia
dos dados de mortalidade nas regides Norte e Nordeste, que historicamente possuem

baixa qualidade das informacdes (23).

Os dados apresentados de mortalidade junto aos dados de morbidade podem
tornar possivel um melhor planejamento de agdes com foco em Doengas Raras,
entendendo o planejamento como ferramenta capaz de possibilitar acdes efetivas e de
real alcance as necessidades da populagdo. Sendo entdo a acdo de planejar a arte de

elaborar o plano deum processo de mudanca, aliando conhecimentos tedricos e praticos
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da realidade,estabelecendo estratégias e acdes capazes de possibilitar o alcance dos

objetivos e metas propostas (25).

Torna-se necessdrio realizar incursdes em outros sistemas de informac¢do como o
SINASC e o SIH, formulando-se meios para adquirir mais € melhores informagdes
sobre Doencas Raras, tanto de mortalidade quanto referentes a morbidade, uma vez que
os dados existentes em sistemas de informagdo nacionais estdo dispersos e sem

adequado tratamento.

Entende-se entdo que é fundamental construir um mapa situacional, ou seja, um
conjunto de informagdes sobre a situagdo das Doencas Raras no Brasil, tornando visivel
um resumo do que se passa na realidade mais complexa,identificando os problemas
mais relevantes, para que assim possa ser elaborado um planejamento de intervencodes

voltadas para tornar possivel as modificacdes necessdrias (26,27).

E preciso destacar que a subnotificacio se torna um grande e perigoso obstéculo,
uma vez que limita o conhecimento real de indicadores epidemioldgicos (28),0 que
reforca o declarado por Andrade e Szwarcwald (23,29), acerca da necessidade de
reduzir a subnotificacio de mortes e de melhorar a qualidade do preenchimento da

declaracdo de 6bito.

Como apresentado no trabalho desenvolvido entre o Departamento de Ciéncia e
Tecnologia e a Organizagdo Panamericana da Saude, "Um dos principais desafios das
politicas de saiide é promover o uso sistemdtico de evidéncias cientificas na sua
formulacdo e implementagdo", no qual foi apresentado que o desafio se torna um pouco
maior em paisesonde os resultados das politicas de saidesao condicionados também por
fatores socioecondmicos e os recursos disponiveissdo limitados, como acontece no
Brasil. Os autores do trabalho "Sintese de evidéncias para politicas de saude
estimulando o uso de evidéncias cientificas na tomada de decisdao" dizem que o uso de
evidéncias cientificas devem ser empregadas com o objetivo de melhorar a aplicacdo de

recursos, buscando mais efetividade na promogao, prevencao e atencdo a saude (30).
CONSIDERACOES FINAIS

Na presente pesquisa ressaltou-se a importancia da producdo de conhecimento
epidemioldgico para Doencas Raras no Brasil. As lacunas de informag¢do impossibilitam
ao formuladorde politicas em satde ou a quem toma as decisdes o planejamento
estratégico de agdes de prevencdo ou de promoc¢ao de saide da populacdo afetada.

Conclui-se que novas iniciativas no campo da produgdo, traduc¢io e disseminac¢do do
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conhecimentonesse campo precisam urgentemente ser adotadas, implicando em redugao

de itinerdrios terapéuticos e de judicializagdo e minimizacao de gastos ndo programados

para o Sistema Unico de Saide.
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