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RESUMO

Este estudo descritivo teve como objetivo analisar os atendimentos ambulatoriais em
genética médica realizados no Hospital de Clinicas da Universidade Federal de
Uberlandia (HC-UFU), entre 2003 e 2022, com foco em condi¢des de origem genética
classificadas como doengas raras. Foram excluidos os pacientes com Sindrome de Down
e os que ndo apresentaram diagndstico genético confirmado. A anélise envolveu dados
coletados em registros institucionais e categorizados em quatro linhas de cuidado: erros
inatos do metabolismo, anomalias congénitas, aconselhamento genético e neurogenética.
Os resultados demonstraram crescimento progressivo no numero de atendimentos ao
longo do periodo, apesar de interrupgdes pontuais, como a ocorrida entre 2013 e 2015 ¢
a queda em 2020 devido a pandemia de COVID-19. O pico de atendimentos ocorreu em
2017. A estruturacao dos atendimentos em linhas de cuidado especificas a partir de 2011
refletiu maior organizacao e alinhamento com a Politica Nacional de Atencao Integral as
Pessoas com Doengas Raras. A discussdo destaca os principais desafios enfrentados no
diagnostico e tratamento dessas condigdes, como a escassez de recursos, desigualdades
regionais e dificuldades na incorpora¢do de terapias de alto custo ao SUS, além do
aumento da judicializagdo da saude. O estudo aponta a importancia do HC-UFU como
referéncia emergente no atendimento a doengas raras e a necessidade de politicas ptblicas
mais equitativas e sustentaveis. Conclui-se que a sistematizagdo e andlise continua dos
dados sao fundamentais para o planejamento e aprimoramento dos servicos, além de
fornecerem subsidios para futuras pesquisas e formulacio de estratégias que ampliem o
acesso ao diagnodstico precoce e tratamentos adequados. O trabalho preenche uma lacuna
na literatura nacional ao apresentar dados quantitativos longitudinais sobre atendimentos

em genética médica em um hospital publico federal do interior do pais.



ABSTRACT

This descriptive study aimed to analyze outpatient genetics medical attendances
conducted at the the Clinical Hospital of the Federal University of Uberlandia (HC-
UFU) from 2003 to 2022, focusing on conditions of genetic origin classified as rare
diseases. Patients with Down syndrome and those without a confirmed genetic diagnosis
were excluded. The analysis involved data collected from institutional records and
categorized into four lines of care: inborn errors of metabolism, congenital anomalies,
genetic counseling, and neurogenetics. The results demonstrated progressive growth in
the number of attendances over the period, despite punctual interruptions, such as those
occurring between 2013 and 2015, and a decline in 2020 due to the COVID-19 pandemic.
The peak in attendances occurred in 2017. The structuring of attendances into specific
lines of care starting in 2011 reflected greater organization and alignment with the
National Policy for Comprehensive Care for People with Rare Diseases. The discussion
highlights the main challenges faced in the diagnosis and treatment of these conditions,
such as resource scarcity, regional inequalities, and difficulties in incorporating high-cost
therapies into the SUS, as well as the increase in health judicialization. The study
underscores the importance of HC-UFU as an emerging reference center for rare disease
care and the need for more equitable and sustainable public policies. In conclusion, the
systematization and continuous analysis of data are essential for planning and improving
services, while also providing subsidies for future research and the formulation of
strategies to expand access to early diagnosis and appropriate treatments. This work fills
a gap in the national literature by presenting longitudinal quantitative data on genetics

medical attendances in a federal public hospital located in the interior of the country.
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1. INTRODUCAO

O Brasil adota a defini¢ao de doencas raras da Organizacdo Mundial de Saude
como doenga que afetam até 65 pessoas a cada 100 mil individuos, o que equivale a 1,3:
2.000.!

O numero total dessas doengas ¢ estimado entre 6 a 8 mil, com grande diversidade
de subtipos. A etiologia genética ¢ aproximadamente 80% dos casos, enquanto os 20%
restantes sdo doencas inflamatérias, infecciosas e autoimunes?.

A andlise de dados epidemioldgicos disponibilizados pelo banco
Orphadata/Orphanet, repositorio global de informagdes sobre doencgas raras, permitiu a
estimativa da prevaléncia de 6.172 enfermidades, das quais aproximadamente 70%
apresentam algum fator genético envolvido e, em igual propor¢do, o diagndstico ¢
realizado predominantemente na faixa etaria pediatrica.’

Uma estimativa considerada conservadora e baseada em evidéncias indica que, a
depender da localidade, entre 3,5% e 5,9% da populagdo mundial ¢ afetada por alguma
doenga rara, o que corresponde a aproximadamente 263 a 446 milhdes de pessoas’. A
portaria ministerial 199 de janeiro de 2014, instituiu a Politica Nacional de Atengao
Integral as Pessoas com Doengas Raras, aprovou as Diretrizes para Atengdo Integral as
Pessoas com Doencgas Raras no dmbito do Sistema Unico de Saude (SUS), além de
instituir incentivos financeiros de custeio, constituindo-se em um marco no que se refere
a politicas publicas na area da saude. Trata-se de um plano nacional que vem sendo
implementado com o objetivo de diminuir a morbimortalidade dessas doengas e melhorar
o atendimento aos pacientes no sistema ptiblico de satide®.

Desde a publicagdo desta portaria, 36 centros especializados em doencas raras
foram habilitados, porém, esse processo tem sido lento e concentrado nas maiores cidades
do pais®. A figura 1, mostra a linha do tempo no estabelecimento da politica de doengas

raras no Brasil®.
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Figura 1 — Cronograma da politica de doencas raras no Brasil
Cronograma da Politica de ?
Doencas Raras no Brasil ? ?

2023
2020 Coordenacao

° 2019 Nacional de

l Incorporagao Doencas
Abril Coordenacdo ggqsu"éigg Raras foi
Janeiro 2016 NTEEIE menwo  MRITER
: Implementa Raras no completo do \pinistério da
Abril 014 P e exoma -
cao do Ministério Saude
Janeiro 2012 Politica primeiro dos Direitos
Grupode  MNacionalde  Servicode  Humanose
Julho 2009 Trall::))alho Atencao Referencia da Cidadania
1986 Politica para Politica Integral as em DOEI’IQBS
Nacional de Nacional de Pessoas com Raras
Sociedade Atencdo Atengao Doencas
Brasileirade Integralem Integral as il
Genética Genetica  Pessoas com
Médica e Clinica Doengas
Genomica Raras
foi fundada

Fonte: Fonte: Félix, Oliveira, Horovitz, 2024.

Em maio de 2025, a 78" Assembleia Mundial da Satude aprovou oficialmente a
Resolugdo sobre Doengas Raras, marcando um avango historico para a comunidade
global que vive com essas condi¢des’. Esta resolucdo, adotada por 41 Estados Membros
da Organizagdo Mundial da Saude (OMS), representa um compromisso internacional
com a promoc¢ao da equidade, visibilidade e inclusao das cerca de 300 milhdes de pessoas
afetadas por doengas raras no mundo. O documento reconhece a importancia de integrar
as doengas raras nas agendas de satde publica, fortalecendo sistemas de saude,
promovendo acesso ao diagnostico e tratamento, e incentivando a pesquisa € a cooperagao
internacional no tema. A adogao desta resolugao refor¢a a urgéncia de sua implementagao
em nivel nacional e regional, oferecendo uma base politica s6lida para o desenvolvimento

de estratégias publicas voltadas as doengas raras’.

1.1. O problema a ser estudado

1.1.1. Referente ao diagnostico

O primeiro grande desafio em doengas raras ¢ o obter o diagnéstico clinico e
etiologico das milhares de enfermidades, considerando todas as variantes envolvidas em
uma determinada condi¢do, sua diversidade de apresentacdo clinica e novas condigdes
que vém sendo descritas. A inexisténcia de grande nimero de casos documentados na

literatura para muitas delas, a escassez de servi¢os e de profissionais qualificados e a
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dificuldade de acesso da populagdo a esses servigos no SUS, em um pais de dimensdes
continentais tal como ¢ o Brasil, somadas a extrema heterogeneidade nos aspectos
socioecondmico e culturais, constituem os primeiros obstaculos a ser superado.

Soma-se a esse desafio a complexidade das manifestagdes clinicas e sua natureza
predominantemente genética, o que exige, além da propedé€utica usual empregada nas
doencas comuns, a utilizagdo de ferramentas laboratoriais de alta complexidade
tecnoldgica para estabelecer ou confirmar as hipoteses diagndsticas.

Apesar da incorporagao no SUS do sequenciamento de exoma no final do ano
2019, sua oferta ainda é restrita a poucos servicos, resultando em acesso desigual no pais®.
Trata-se de um teste molecular de alto rendimento particularmente til no contexto das
doengas raras, pois possibilita a deteccao simultdnea de milhares de variantes em genes
codificadores, permitindo o diagnostico de condigdes heterogéneas, frequentemente
causadas por mutacdes em diferentes genes, e reduzindo substancialmente o tempo e os

custos associados a investigacdo clinica tradicional.

1.1.2. Referente ao tratamento especifico

A gestdo de doengas raras através de protocolos clinicos e diretrizes terapéuticas
no SUS (PCDTs) ¢ um grande avancgo, porém, a incorporagao de novas tecnologias para
tratamento dessas doencas, com a administracdo de medicamentos orfdos, ou seja,
aqueles enderegados as doencas raras, esta sendo implementado com muitas dificuldades
porque esbarra na morosidade de aprovagao pelos o6rgados regulatorios representados no
Brasil pela Agéncia de Vigilancia Sanitaria (Anvisa), € na apreciagdo dos produtos pela
Comissao Nacional de Incorporacdo de Tecnologias (Conitec), a qual avalia, faz
consultas publicas e emite pareceres, nao havendo garantias de que um parecer favoravel
seja automaticamente incluido no SUS, ficando sua inclusdo sob decisdo soberana do
Ministério da Satde.

A maioria das familias fica desesperada e, por isso, recorre ao doloroso caminho
da judicializagdo, que ¢, em si, uma questdo conflitiva: de um lado, estdo os pacientes
com doengas raras, que necessitam de medicamentos de alto custo; do outro, o sistema de
saude, com recursos considerados limitados para atender a toda a demanda.

Dados do Supremo Tribunal Federal (STF) mostram que, no ano de 2020, foram

registradas 21 mil novas a¢des judiciais relacionadas a satide ao més, e no ano de 2024,
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aumentou para 61 mil ao més. O total anual teve um aumento de 72,9%, elevando-se de
347 mil em 2020 para 600 mil em 2024°.

Em nota, o Ministério da Saude informou que, embora a judicializacdo seja uma
via importante, considerando casos em que o direito a satide ou as politicas publicas nao
sao acessadas, a judicializacao tem gerado deslocamento de grandes recursos destinados
a politicas amplas, para acesso individual a medicamentos de alto custo que, em muitos
casos, ainda ndo possuem beneficios clinicos comprovados'®.

Um balanco do ministério da satde aponta que, desde 2023, foram incorporadas
46 novas tecnologias no SUS: 15 para doencas raras, 11 para oncologia, 09 para doencas
infeciosas, 07 para doengas cronicas ndo transmissiveis e 04 para outras condig¢des!'’.

A proposta do Ministério da Satide sobre o tema foi apresentada em maio de 2024,
a pedido do STF, e foi elaborada em parceria com o Conselho Nacional de Secretarios de
Satde (Conass) e o Conselho Nacional de Secretarias Municipais de Saude (Conasems).

No dia 17 de outubro de 2024, o STF determinou que medicamentos nao ofertados
pelo SUS nao poderiam mais ser obtidos por via judicial. De acordo com a medida, que
trata da judicializagdo na satde, a concessdo judicial poderd até ocorrer para
medicamentos registrados na Anvisa e ainda nao incorporados ao SUS, desde que sejam

comprovados seis requisitos de forma cumulativa, apresentados a seguir:

I - Que o medicamento seja negado pelo 6rgao publico responsavel.

IT - Que a decisdo da Conitec pela ndo-inclusao do medicamento nas listas do SUS seja

ilegal, que ndo haja pedido de inclusdo ou que haja demora excessiva na sua analise.

III - Que ndo haja outro medicamento disponivel na lista do SUS capaz de substituir o

solicitado.

IV - Que haja evidéncia cientifica sobre seguranga e eficacia do remédio.

V - Que o remédio seja indispensavel para o tratamento da doenca.

VI -Que o solicitante ndo tenha condi¢des financeiras para comprar o remédio.
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Para a entdo Ministra da Satude, Nisia Trindade, a medida considera os ritos € as
instancias do SUS, ou seja, o papel da Anvisa, da Conitec e a estrutura interfederativa,

responsavel pela gestdo da politica de saude, e arremata. Conforme seu relato:

O direito a saude e o dever de Estado brasileiro de prové-lo sdo preceitos
constitucionais inadiaveis que sempre devem ser atendidos. Mas nods
precisamos garantir esses direitos de forma sustentavel e efetiva para que o
sistema de saide possa beneficiar a populacdo, se fortalecendo na sua
resiliéncia e capacidade de enfrentar emergéncias cada vez mais frequentes!®.

1.2. Justificativa

1.2.1. Relevancia

Conforme exposto, os desafios que o paciente com doengas raras ¢ suas familias
enfrentam sdo intimeros, desde a busca do diagnéstico, que se apresenta como uma
jornada exaustiva entre diversos profissionais, muitas vezes com execu¢ao inapropriada
de exames caros, desconfortaveis e de dificil acesso, até a obtengdo de um diagndstico
preciso, especialmente antes do advento dos testes genéticos moleculares.

Sdo doencas cronicas de grande impacto na qualidade de vida das pessoas
afetadas, com potencial para resultar em deficiéncias e deficiéncias diversas, com alto
indice de comorbidades associadas que podem resultar em internagdes prolongadas,
grande sofrimento e obito precoce, especialmente na infancia.

H4 necessidade, entretanto, de discutir as questdes éticas e legais do
financiamento publico das drogas orfas as quais sdo de altissimo custo, para o tratamento
de doencas genéticas raras, utilizando as ferramentas da bioética, em especial o principio
da protegdo, aplicavel a individuos e populagdes vulneraveis.

Com base neste principio, e considerando o contexto normativo constituido pelo
Sistema Unico de Saude (SUS), argumenta-se sobre a obrigagdo constitucional do Estado
em prover politicas publicas que assistam o individuo portador de uma doenga genética'’.

Relatar dados provenientes de um hospital publico federal situado no interior do
pais nesta area, ¢ de grande relevancia cientifica e social, pois permite a analise critica e
comparativa com realidades observadas em hospitais de outras regides, frequentemente
marcadas por recursos econdmicos e tradicao académica proprios.

Ao evidenciar especificidades regionais, tais dados poderdo contribuir de forma

decisiva para o desenvolvimento de politicas publicas mais equitativas, sensiveis ao
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contexto local e alinhadas as reais necessidades da populacao atendida pelo hospital em

questao.

1.2.2. Impacto social

Espera-se que os dados relatados auxiliem os gestores no estabelecimento de
prioridades no atendimento, norteando o direcionamento dos investimentos, equalizando
com as demais demandas em saude, ¢ fundamentalmente chamando a atengdo para
inclusdo dos pacientes com doengas raras no sistema publico de satude.

A otimizagao dos potenciais desses pacientes a partir do melhor cuidado em satde,
devera ser encarada como investimento ¢ ndo como custo, podendo resultar em sua
melhor qualificagdo profissional, inser¢ao no mercado de trabalho € nos demais espagos

sociais, impactando positivamente na sociedade.

1.2.3. Contribuicdes futuras

A medida que novas agdes de satide forem implementadas, baseadas no
conhecimento gerado pela experiéncia aqui relatada, elas poderdo servir como parametros
para a avaliacdo de iniciativas inovadoras. Por exemplo, a ampliacdo dos programas de
triagem neonatal podera possibilitar diagndsticos e intervengdes precoces, encurtando a
jornada dos pacientes e promovendo mudangas significativas na histéria natural dessas
doengas.

Assim, os dados divulgados dos pacientes atuais, que ndo tiveram a oportunidade
de receber cuidados diferenciados, ao exibirem suas deficiéncias e sofrimentos, servirao
no futuro como referencial que, além de guiar o tratamento dos novos individuos com a
mesma enfermidade, ampliard o conhecimento na medida em que transforma a historia

natural de determinada condicao clinica.

1.3. Objetivo principal

Este trabalho teve como objetivo analisar os dados dos atendimentos
ambulatoriais em genética médica, do Hospital de Clinicas de Uberlandia (HC) — Rede
Ebserh e proporcionar conhecimento para o estabelecimento de politicas de satide publica

enderegadas as doengas raras, no contexto brasileiro.
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1.3.1. Objetivos secundarios

Os desfechos secundarios incluiram a analise das a¢des nos diferentes setores da
institui¢do, percorrendo servicos de registro, estatistica, nosologia e plataformas
especificas, explorando as ferramentas informatizadas disponiveis e, dessa forma,
promovendo o ensino, a assisténcia e a pesquisa.

1.4. Hipéteses

Para esse projeto ndo foram formuladas hipdteses.
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2. METODOLOGIA

2.1. Delineamento

Trata-se de um estudo descritivo, ndo analitico, cujos dados poderdo subsidiar
pesquisas posteriores de carater analitico, sejam intervencionistas ou observacionais,
retrospectivos ou prospectivos. O conhecimento gerado neste estudo ficara disponivel
para relatos e série de casos, bem como para avaliagao de resultados de intervengdes por
terapia de reposi¢ao enzimatica, dietoterapia ou utilizagdo de medicamentos orfaos, desde
que esses estudos sejam aprovados pelo CEP - Comité de Etica em Pesquisas com Seres

Humanos da Universidade Federal de Uberlandia, quando necessario.

2.2. Populacio a ser estudada

Foram coletados e analisados os dados registrados no setor de Contratualizagdo e
Regulagdo Assistencial (SETCOR), na Unidade de Gestdo da Informagdo Assistencial
(UGIA) do Hospital de Clinicas de Uberlandia (HC) — Rede Ebserh entre os anos de 2003

a 2022, referentes aos atendimentos realizados no Servigo de Genética Médica.

2.2.1. Critérios de exclusao

Foram excluidos do total de pacientes, aqueles com Sindrome de Down, uma vez
que esses pacientes embora manifestem condicdo determinada geneticamente, tém
prevaléncia estimada em aproximadamente 1:800, ndo sendo, portanto, considerados
como afetados por doenga rara, de acordo com o critério da OMS.

Os pacientes avaliados que ndo manifestaram evidéncias de doenca genética,

também foram excluidos do estudo.
2.2.2. Critérios de inclusiao
Foram incluidos todos os pacientes que se encaixavam em critérios clinicos,

bioquimicos ou mediante testes citogenéticos e/ou moleculares para o estabelecimento do

diagnostico de condi¢do médica de causa genética.
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2.2.3. Amostragem

A amostra ¢ constituida por pacientes atendidos de 2003 a 2012 cadastrados no
segmento de Genética Médica Geral, adicionados aos atendidos de 2013 a 2022 os quais
foram distribuidos nas seguintes categorias: deficiéncia intelectual/neurogenética,
anomalias congénitas ou de manifestacdo tardia, erros inatos do metabolismo e

aconselhamento genético.

2.3. Local do estudo

Servigo de Genética Médica do Hospital de Clinicas de Uberlandia (HC) — Rede
Ebserh.

2.4. Coleta de dados

Os dados foram coletados em planilhas disponibilizadas pelo setor de

Contratualizacdo e Regulacdo Assistencial, conforme descrito anteriormente.
2.5. Procedimentos

Foram confeccionados graficos e tabelas em planilhas Excel a partir dos dados
coletados e analisados. Nao foram realizadas intervencoes, incluindo testes laboratoriais
genéticos, aplicacdo de questiondrios, entrevistas ou administragdo de medicamentos.
2.6. Avaliacao dos dados

Trata-se de pesquisa descritiva, nao analitica; portanto, ndo foram realizadas

associagdes, comparacdes entre grupos, correlacdes, analises de regressdo, andlises de

sobrevida ou outros testes inferenciais.
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3. RESULTADOS

Entre os anos 2003 a 2022, foram realizados 10.430 atendimentos em Genética
Médica, excluidos os pacientes com Sindrome de Down e aqueles para os quais nao foi

identificada uma condicao clinica de etiologia genética, conforme mostrado na Figura 2.

Figura 2 — Numero de atendimentos realizados em Genética Médica por ano.
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Fonte: Autoria propria (2025).

A Figura 3 apresenta a distribuicdo dos atendimentos nas quatro categorias, € a
Tabela 1 (Anexo 1) mostra esses dados discriminados por ano. Ressalta-se que os
numeros correspondem as consultas realizadas e ndo ao numero de pacientes atendidos,
considerando que a maioria foi atendida mais de uma vez em consultas de retorno.

Até o ano 2010, todos os atendimentos foram registrados de forma unificada na
categoria de Genética Médica. A partir de 2011, os atendimentos passaram a ser
distribuidos em quatro linhas de cuidado quais sejam: erros inatos do metabolismo (n =
692), anomalias congénitas (n = 805), aconselhamento genético (n = 1342) e

neurogenética (n = 779), conforme figura 3.

Figura 3 — Distribuicao de distribui¢ao de atendimentos por categoria.
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Anomalias congénitas

Erros inatos do metabolismo

Aconselhamento genético ™
Neurogeneética

Fonte: Autoria Propria (2025).

Entre 2013 a 2015, os pacientes foram temporariamente atendidos por outros
profissionais ndo geneticistas, ndo constando nos registros da Genética Médica,
retornando ao servigo a partir de 2016. Em 2020, observou-se uma queda expressiva no
nimero de atendimentos (n = 158) devido as restricdes impostas pela pandemia de
COVID-19.

Os dados demonstram um crescimento progressivo ao longo da série historica,
com destaque para 2017, que apresentou o maior numero de atendimentos em um Unico

ano (n = 1242).
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4. DISCUSSAO

O presente estudo descritivo, dos atendimentos realizados no Servi¢o de Genética
Meédica do Hospital de Clinicas da Universidade Federal de Uberlandia, no periodo de
2003 a 2022, evidencia a crescente demanda por cuidados especializados em doengas
raras no contexto do sistema publico de saude brasileiro. Observou-se um aumento
progressivo no numero de consultas, refletindo tanto a ampliagdo da capacidade de
atendimento quanto uma maior conscientizagdo e encaminhamento dos pacientes com
suspeita de condi¢des genéticas.

A segmentacdo dos atendimentos a partir de 2011 em linhas de cuidado
especificas: erros inatos do metabolismo, anomalias congénitas, aconselhamento genético
e neurogenética, contribuiu para uma melhor organizacdo e direcionamento dos recursos,
alinhando-se as diretrizes da Politica Nacional de Atencdo Integral as Pessoas com
Doengas Raras. Destaca-se a relevancia dos erros inatos do metabolismo, que, embora
representem uma parcela menor do total de atendimentos, sdo foco de avangos
terapéuticos inovadores, como a terapia de reposi¢do enzimatica, outros medicamentos
orfaos, suplementos e formulas dietéticas para condigdes especificas, reforcando a
importancia do diagndstico precoce e do acompanhamento especializado.

A queda observada em 2020, atribuida as restricdes impostas pela pandemia de
COVID-19, evidencia a vulnerabilidade dos servigcos de saude especializados diante de
crises sanitdrias, o que pode ter impactado negativamente a jornada diagndstica e o
manejo clinico dos pacientes com doengas raras. Este fato ressalta a necessidade de
estratégias de resiliéncia e adaptagao dos servigos para garantir a continuidade do cuidado
em situacoes adversas.

Os desafios apontados na introducdo, como a dificuldade no diagnostico
etiologico, a desigualdade regional na oferta de testes genéticos e a morosidade na
incorporacdo de tratamentos especificos no SUS, sdo corroborados pela experiéncia local,
reforgando a urgéncia de politicas publicas que ampliem o acesso equitativo a tecnologias
diagnosticas e terapéuticas. A judicializagdao da saude, embora seja uma via legitima para
garantir direitos, ndo pode ser a principal estratégia para o acesso a medicamentos de alto
custo, sendo imprescindivel o fortalecimento dos processos regulatorios e a transparéncia
nas decisdes de incorporagdo tecnoldgica.

O HC UFU EBSERH oferece atendimento em doencas raras em todos os seus

cenarios, incluindo ambulatérios de especialidades, enfermarias, unidades de
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atendimento emergencial e materno-infantil. No ano de 2025 foi credenciado pela
Secretaria Estadual de Satde - MG, e estd em processo de habilitacdo para Servigo de
Referéncia em Doengas Raras (SRDR) junto ao Ministério da Saude (MS).

ApoOs uma extensa revisao nas principais bases de dados indexadas, como SciELO
e PubMed, ndo foram identificados estudos brasileiros que apresentam dados
quantitativos sobre o numero de atendimentos em genética médica ambulatorial ou em
servigos especializados para doengas raras, com demonstracdo desses indicadores ao
longo do tempo, como este trabalho. Essa lacuna na literatura nacional evidencia a
auséncia de andlises longitudinais que permitam monitorar a evolugcdo desses
atendimentos, o que reforga a relevancia de investigagdes como a presente para mapear e
compreender as demandas nessa area da satude publica.

Por fim, acredita-se que este trabalho contribuiu para o conhecimento cientifico e
para a constru¢do de uma base estruturada sobre doengas raras no contexto do HC-UFU
- EBSERH e do SUS, permitindo reconhecer e sistematizar os dados do servigo. Essa
organizag¢do das informacgdes podera subsidiar futuras pesquisas analiticas e intervengdes
clinicas, avaliando o impacto de novas implementagdes em diagnoéstico, terapéutica e
programas de triagem, fortalecendo o cuidado aos pacientes e a efetivacdo de politicas

publicas no Brasil.
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5. CONCLUSAO

O estudo evidenciou crescimento da demanda por atendimentos em Genética
Médica no Hospital de Clinicas da UFU entre 2003 e 2022, destacando a importancia da
distribuicdo em linhas de cuidado para melhor organizacdo e direcionamento dos
recursos. A continuidade do registro sistematico e da andlise critica dos dados ¢
fundamental para o aprimoramento do atendimento em genética médica e para a
efetivacao dos direitos das pessoas com doengas raras no Brasil. Além disso, os resultados
fornecem subsidios relevantes para gestores e politicas publicas, com potencial para
aprimorar a qualidade do atendimento, reduzir morbimortalidade e promover a inclusdo
social de pacientes com doengas raras.

Como investigacdes futuras sugere-se a realizacdo de estudos analiticos que
avaliem o impacto de novas implementacdes em diagnostico, terapéutica e programas de
triagem para pacientes com doencas raras, assim como analises comparativas com outros
centros de referéncia do pais. Também sera importante avaliar, em estudos posteriores, 0
efeito do recente credenciamento do Hospital de Clinicas da UFU como servigo de
referéncia em doengas raras, verificando se essa conquista refletird na ampliagdo do
acesso ao diagnoéstico, no aumento do nimero de atendimentos e no fortalecimento da
producdo de conhecimento cientifico, consolidando a instituigdo como referéncia

regional e nacional.
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ANEXOS

ANEXO 1 - Distribuicio anual dos atendimentos em Genética Médica de 2003 a 2022.

HOSPITAL DE CLINICAS DE UBERLANDIA
SETOR - SETOR DE CONTRATUALIZAGCAO E REGULAGAO ASSISTENCIAL
UGIA — UNIDADE DE GESTAO DA INFORMAGAO ASSISTENCIAL
PACIENTES ATENDINDOS PELO PROFISSIONAL LUIZ ROBERTO DA SILVA

ANO [RECU |EQUIPE Total

ROS

2003 1.587 | GENETICA MEDICA 497

Total 497

2004 | 1.587 | GENETICA MEDICA 586

Total 586

2005 1.587 | GENETICA MEDICA 663

Total 663

2006 1.587 | GENETICA MEDICA 705

Total 705

2007 1.587 | GENETICA MEDICA 436

Total 436

2008 1.587 | GENETICA MEDICA 464

Total 464

2009 1.587 | GENETICA MEDICA 595

Total 595

2010 1.587 | GENETICA MEDICA 599

Total 599

2011 1.587 | GENETICA MEDICA 796

4.561 | ERROS INATOS METABOLISMO 9

4.562 | SINDROME DE DOWN 4

Total 809

2012 1.587 | GENETICA MEDICA 462

5.074 | SINDROME DE DOWN 32

5.075 | NEUROGENETICA 56

5.076 | ERROS INATOS DO METABOLISMO 20

Total 570

2016 | 2.544 | ANOMALIAS CONGENITAS 153

Total 153

2017 | 8.246 | ACONSELHAMENTO GENETICO 120

8.247 | SINDROME DE DOWN 151

8.248 | ANOMALIAS CONGENITAS 138

8.249 | NEUROGENETICA 102

8.250 | ERROS INATOS DO METABOLISMO 87

8.251 | TERAPIA DE REPOSICAO ENZIMATICA 7

2.544 | ANOMALIAS CONGENITAS 63

2.538 | SINDROME DE DOWN 248

2.542 | ERROS INATOS DO METABOLISMO 147

2.543 | NEUROGENETICA 179

Total 1.242

8.246 | ACONSELHAMENTO GENETICO 161

8.247 | SINDROME DE DOWN 216

8.248 | ANOMALIAS CONGENITAS 220

8.249 | NEUROGENETICA 189

8.250 | ERROS INATOS DO METABOLISMO 183

8.251 | TERAPIA DE REPOSICAO ENZIMATICA 1

Total 1.000




27

2019 | 8.246 | ACONSELHAMENTO GENETICO 238
8.247 | SINDROME DE DOWN 241

8.248 | ANOMALIAS CONGENITAS 206

8.249 | NEUROGENETICA 214

8.250 | ERROS INATOS DO METABOLISMO 215

Total 1.114

2020 | 8.246 | ACONSELHAMENTO GENETICO 42
8.247 | SINDROME DE DOWN 26

8.248 | ANOMALIAS CONGENITAS 20

8.249 | NEUROGENETICA 39

8.250 | ERROS INATOS DO METABOLISMO 31

Total 158

2021 8.246 | ACONSELHAMENTO GENETICO 473
8.247 | SINDROME DE DOWN 3

8.248 | ANOMALIAS CONGENITAS 5

8.251 | TERAPIA DE REPOSICAO ENZIMATICA 33

Total 514

2022 | 8.246 | ACONSELHAMENTO GENETICO 308
8.251 | TERAPIA DE REPOSICAO ENZIMATICA 17

Total 325

Total 10430




