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RESUMO

Os primeiros mil dias correspondem ao periodo desde a gestagao até o final do
segundo ano de vida e é reconhecido como critico para o desenvolvimento da
crianga. Uma alimentagdo equilibrada, estimulagdo, interagdo adequada e
acesso aos servigos basicos de saude sao essenciais. Entretanto, criangas com
doengas raras, um grupo diverso de condigdes patoldgicas geralmente crénicas
e de baixa frequéncia na populacdo, vivenciam barreiras para acessar 0s
cuidados em saude. Sendo assim, o objetivo desta revisao de escopo foi mapear
sistematicamente as pesquisas realizadas sobre os primeiros mil dias da crianca
com doencga rara, como também, identificar lacunas do conhecimento existentes.
A seguinte questdo de pesquisa foi formulada: o que se conhece da literatura
sobre os primeiros mil dias da criangca com doencas raras, os desafios e
dificuldades dos pais e/ou cuidadores de criangas com doengas raras com
relacdo a saude geral e bucal? Com isso, a revisao de escopo incluiu estudos
qualitativos com pais/cuidadores de criancas com doencas raras, publicados
entre 2013 e 2023 nas bases de dados da SCIELO, Biblioteca Virtual em Saude
(BVS) e MEDLINE®/PubMED®, nos idiomas portugués e inglés. Foram
identificados 3.136 artigos, sendo trés estudos selecionados para compor a
presente revisdo. Nao foi encontrado nenhum estudo sobre os primeiros mil dias
de vida de crianca com doencgas raras. Os trés estudos encontrados foram
sintetizados e categorizados de acordo com trés temas principais: experiéncias
dos pais sobre informacgdes de suporte dos servigos de saude, a qualidade de
vida e funcionamento da familia de cuidadores primarios e a assisténcia
odontoldgica adequada ao contexto das doengas raras. Embora o numero de
estudos sobre doengas raras seja alto, pouco se sabe sobre os primeiros mil dias
da crianga com doencgas raras, havendo varias lacunas no conhecimento. Pais
e/ou cuidadores principais lidam com varios desafios e dificuldades dos pais em
busca de assisténcia médica e odontoldgica, com impacto direto na qualidade

de vida e funcionamento familiar.

Palavras-chaves: doencga rara; saude da crianga; saude bucal.



ABSTRACT

The first thousand days correspond to the period from gestation until the end of
the second year of life and are recognized as critical for child development. A
balanced diet, stimulation, adequate interaction and access to basic health
services are essential. However, children with rare diseases, a diverse group of
generally chronic and low-frequency pathological conditions in the population,
experience barriers in accessing healthcare. Therefore, the aim of this scoping
review was to systematically map research conducted on the first thousand days
of children with rare diseases, as well as to identify existing knowledge gaps. The
following research question was formulated: what is known from the literature
about the first thousand days of children with rare diseases, the challenges and
difficulties faced by parents and/or caregivers of children with rare diseases
regarding overall and oral health? Accordingly, the scoping review included
qualitative studies with parents/caregivers of children with rare diseases
published between 2013 and 2023 in the SCIELO, Biblioteca Virtual em Saude
(VHL), and MEDLINE®/PubMED® databases, in Portuguese and English
languages. A total of 3,136 articles were identified, with three studies selected to
compose this review. No studies were found regarding the first thousand days of
life for children with rare diseases. The three identified studies were synthesized
and categorized into three main themes: parents' experiences regarding support
information from healthcare services, the quality of life and functioning of primary
caregiver families, and adequate dental care in the context of rare diseases.
Although there is a high number of studies on rare diseases, little is known about
the first thousand days of children with rare diseases, with several knowledge
gaps. Primary parents and/or caregivers face various challenges and difficulties
in seeking medical and dental assistance, with a direct impact on their quality of

life and family functioning.

Keywords: rare disease; child health; oral health.
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1 INTRODUGCAO

Os primeiros mil dias representam o periodo desde a concepgao até o fim
do segundo ano de vida (BHUTTA et al., 2008; CUNHA et al., 2015; AGOSTI et
al., 2017; DARLING et al., 2020) e sao um periodo critico na prevengao de varios
problemas de saude e para intervengdes que garantem nutricdo e
desenvolvimento saudaveis, que trardo beneficios em todo o ciclo de vida. As
criangas devem receber alimentacdo adequada, por meio de nutrigdo pré-natal,
aleitamento materno exclusivo nos primeiros seis meses, adicdo de alimentos
complementares adequados e continuagdo da amamentagao até os dois anos
de idade (CUNHA et al., 2015).

O conceito dos primeiros mil dias tem sido adotado por agéncias e
organizagbes nao governamentais internacionais desde a publicacdo pela
revista The Lancet, em 2008, de uma série sobre desnutricdo materna e infantil
(BHUTTA et al., 2008).

Uma revisdo ndo sistematica (CUNHA et al., 2020) foi conduzida nas
bases SCIELO, Biblioteca Virtual em Saude (BVS) e MEDLINE®/PubMED®, nos
ultimos dez anos, com os termos primeiros mil dias, doengas raras, crianga,
saude bucal e uma busca nao sistematica na Internet de organizagbes que
adotam o conceito dos mil dias e emitem recomendagdes sobre a saude da
crianga. Os autores concluiram que o pediatra, junto com outros profissionais,
pode atuar na promog¢ao de agdes com énfase no conceito dos primeiros mil dias
que garantam a nutricdo e o desenvolvimento saudaveis da crianga e que
focalizar acoes nesse periodo podera aumentar as chances de a crianca ter uma
vida saudavel e produtiva no futuro, fortalecer familias e comunidades e
contribuir para quebrar o ciclo intergeracional da pobreza.

PAGLIA (2022) descreveu que sao os primeiros mil dias, desde a
concepgao até o segundo ano de vida da crianga, que influenciara a saude bucal
por toda a vida e € o resultado da prevencgao continua realizada por todos os
profissionais e operadores de saude (obstetras, ginecologistas, pediatras,
farmacéuticos, odontopediatras). Muitas vezes, as doengas bucais resultam de
desinformacéao, erros e descuidos que comegam na gravidez e continuam

durante os primeiros anos de vida.



Uma revisao realizada por ABANTO et al. (2022) teve como objetivo
descrever a importancia dos primeiros mil dias de vida da crianga como periodo
de ouro para intervencdes e agdes de prevencao de carie dentaria e outras
doencgas crbnicas nao transmissiveis (DCNT) ao longo da vida e destacar que
os primeiros 450 dias de vida podem ser ainda mais importantes para a saude
bucal. Durante os primeiros dias de vida (gravidez e dois primeiros anos de vida),
os profissionais de saude podem identificar estilos de vida, comportamentos e
seus determinantes ndo saudaveis. Tendo em vista fatores contextuais como
condi¢des socioecondmicas e aspectos culturais, este € um periodo unico para
trabalhar em conjunto com a familia e identificar oportunidades para a adogéo
de habitos saudaveis que perdurem por toda a vida do filho esperado ou recém-
nascido.

Trata-se de uma "janela de oportunidade" para a prevengdo de DCNT
cronicas de origem sistémica e bucal, como sobrepeso, obesidade, diabetes,
doencas cardiovasculares e carie dentaria. De fato, para prevenir efetivamente
a carie dentaria, a gestagdo e os primeiros seis meses de vida da crianca
(primeiros 450 dias) devem ser considerados o periodo critico para trabalhar em
conjunto com as familias para facilitar a adogdo de habitos saudaveis. O
conhecimento sobre os primeiros mil dias de vida € essencial e representa um
periodo crucial para a implementacao de agdes e intervengdes que garantam um
bom desenvolvimento da saude bucal e geral que pode persistir ao longo da vida
(ABANTO et al., 2022).

Essa “janela de oportunidade” € um direto de todas as criangas. Uma
alimentacao equilibrada, estimulacéo, interacdo adequada e acesso aos servigos
basicos de saude sao essenciais. Entretanto, criancas com doencas raras
vivenciam barreiras para acessar os cuidados em saude (LOPES et al., 2018;
GUEITA-RODRIGUEZ et al., 2020)

Criangas com doencas raras sdo aquelas que apresentam diversas
condigdes patoldgicas, geralmente crénicas, complexas de baixa frequéncia na
populagdo em geral, mas que se tornam expressivas em termos de contingente
de pessoas afetadas. Deve-se destacar que a adogao do termo “doencas raras”
€ decorrente da histérica demanda de pessoas e familias afetadas por
reconhecimento de suas condi¢cbes e acesso a cuidados de saude (BRASIL,
2014; BRASIL, 2022).



Com relacdo ao numero de doencgas, os dados epidemioldgicos
publicamente disponiveis na base de dados da Orphanet contém informacgdes
sobre 6172 doengas raras unicas. Destas, 71,9% sao genéticas e 69,9% de inicio
exclusivamente na infancia (NGUENGANG WAKAP et al., 2020).

A identificagdo temporanea ou precoce de uma doenca rara permite que
acdes adequadas sejam adotadas pelas equipes de saude, reduzindo o risco
de intercorréncias graves ou melhorando o prognostico e a expectativa de vida
das pessoas afetadas (BRASIL, 2022). Reconhecendo a importancia dos
primeiros mil dias da vida da crianca, e a condigado especifica daquelas que

apresentam doencas raras, este estudo foi conduzido.
2 OBJETIVOS

O objetivo desta revisdao de escopo foi mapear sistematicamente as
pesquisas realizadas sobre os primeiros mil dias da crianga com doenca rara,
como também, identificar lacunas do conhecimento existentes. A seguinte
questao de pesquisa foi formulada: o que se conhece da literatura sobre os
primeiros mil dias da crianga com doencgas raras, os desafios e dificuldades de
pais e/ou cuidadores em relacdo a saude geral e bucal de criangas com

doencas raras?

3 MATERIAL E METODOS

A revisao de escopo foi realizada de acordo com as recomendacgdes
descritas no documento “PRISMA extension for scoping reviews (PRISMA-ScR):
checklist and explanation” (TRICCO et al., 2018). Diante de nove itens
admissiveis, sete foram analisados: critério de elegibilidade; fontes de
informacdo; pesquisa; selegcdo das fontes de evidéncia; processo de

mapeamento dos dados; item dos dados, e sintese dos resultados.

3.1 Critérios de elegibilidade

Para serem incluidos na revisao, os artigos precisavam citar os primeiros

mil dias de vida, criangas, doencgas raras e saude bucal, terem sido publicados



entre o periodo de 2013 a 2023, escritos em portugués e/ou inglés, envolvendo
criangas com doencas raras e pais e/ou cuidadores. Estudos qualitativos e quali-
quantitativos foram incluidos para considerar diferentes aspectos relacionados
ao tema. Estudos sobre a sobrecarga dos pais e/ou cuidadores, além da
sobrecarga do paciente no tratamento, também foram incluidos.

Os critérios de exclusado foram: estudos sem relacdo com o tema, com
mais de dez anos de publicacdo e com dados imprecisos, relatos de casos,

editoriais, livros, capitulos de livros, cartas ao editor e opinides pessoais.

3.2 Fontes de informacao

Para identificar os estudos relevantes, publicados de janeiro de 2013 a
setembro de 2023, as seguintes bases de dados foram pesquisadas: Rede
SCIELO, MEDLINE®/PubMED® e Biblioteca Virtual em Saude (BVS). A
estratégia de busca foi elaborada por um estudante de graduacdo (L.N.A.) e
refinada por meio da discussdo com outros dois pesquisadores (F.S.0.) e
(K.L.S.M.).

3.3 Estratégia de busca

A definigdo como estratégia de busca eletrdnica utilizou termos em
portugués (“Saude bucal” AND “Doenga rara” AND “Primeiros mil dias de vida”),
(“Saude bucal” AND “Primeiros mil dias de vida”), (“Saude bucal” AND “Doencga
rara”), (“Saude bucal” AND “Doenga rara” AND “Crianga”) e em inglés (“Oral
health” AND “Rare disease” AND “Thousand days of life”), (“Oral health” AND
“Thousand days of life”), (“Oral health” AND “Rare disease”), (“Oral health” AND
“‘Rare disease” AND “Children”) nas bases de dados Rede SCIELO, Biblioteca
Virtual em Saude (BVS) e MEDLINE®/PubMED®.

3.4 Selecao das fontes de evidéncia

Para aumentar a consisténcia entre os trés avaliadores, todos rastrearam
as mesmas 3.136 publicacbes da base de dados do Rede SCIELO, Biblioteca
Virtual em Saude (BVS) e MEDLINE®/PubMED®. Os artigos foram processados
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e triados com o uso do software Rayyan e de forma manual, seguindo os critérios
de inclusdo e exclusdo, pelos avaliadores de forma simultanea. Os
pesquisadores avaliaram sequencialmente os titulos, resumos e textos
completos de todas as publicagdes identificados pelas pesquisas por
publicacbes potencialmente relevantes. As discordancias na selecido dos
estudos e extragao dos dados foram definidas por consenso e discutidas com

outros revisores, quando necessario.
3.5 Processo de mapeamento dos dados

Uma tabela de mapeamento de dados foi desenvolvida em conjunto por
trés pesquisadores para determinar quais variaveis extrair. Os dados de cada
artigo elegivel foram registrados de forma independente pelos trés
pesquisadores, discutiram os resultados e atualizaram continuamente a tabela
de mapeamento de dados em um processo interativo. Quaisquer divergéncias

foram resolvidas através de discussao entre eles.
3.6 Item dos dados

Foram sintetizados dados sobre caracteristicas do artigo (pais de
origem, ano de publicagdo), caracteristicas de engajamento e fatores contextuais
(populacao estudada), método de coleta das informacgdes, resultados qualitativos

e principais conclusdes.
3.7 Sintese dos resultados

Os resultados foram agrupados, analisados e resumidos de acordo com
a populacgao estudada, a metodologia e os principais resultados relacionados aos

primeiros mil dias de vida da crianga com doenga rara.
4 RESULTADOS
4.1 Selegao das fontes de evidéncia

Um total de 3.136 arquivos foram recolhidos e agrupados no software

Rayyan. Apds a analise dos artigos, apenas trés foram incluidos, seguindo o
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critério de elegibilidade. O processamento do estudo foi realizado de acordo com

a figura 1.
Biblioteca
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[ Estudos incluidos na andlise qualitativa (n=3) J

Figura 1. Processamento dos estudos - Fonte: Elaboragao Prépria

4.2 Caracteristicas das fontes de evidéncia

As caracteristicas de interesse de cada fonte de evidéncia como autores,
ano, local de estudo, populagcdo estudada e método de coleta de dados estao
apresentados na Tabela 1. Os trés estudos incluidos para analise qualitativa
foram publicados no ano de 2023 e realizados na Franca (FRIEDLANDER et al.,

2023), de maneira online com participantes que residiam em dez paises e cinco
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continentes: Estados Unidos da América, Grécia, Holanda, Irlanda, Reino Unido,
Canada, india, Filipinas, Suica e Australia (WALSH et al., 2023) e com pais de
criangas com Doenga de Menkes (DM), incluindo seis criangas da Polénia (uma
delas vivia no Reino Unido com a familia), quatro criangcas dos Estados Unidos
da América, duas criangas de Italia, uma crianca da india, uma crianca de
Espanha, uma crianga da Holanda e wuma crianca da Suécia
(ROZENSZTRAUCH et al., 2023).

Um dos estudos (FRIEDLANDER et al., 2023) avaliou quais poderiam ser
os determinantes do acesso adequado aos cuidados odontolégicos em um
contexto de doengas raras, juntamente com os obstaculos organizacionais,
técnicos e humanos que causam O manejo ausente ou inadequado dos
pacientes, o outro estudo (WALSH et al., 2023) tinha como objetivo identificar as
necessidades de informacdo prestada pelo servico entre cuidadores de
pacientes que vivem com ictiose e o terceiro foi realizado para avaliar a qualidade
de vida de criangas com sindrome de DM e o impacto da doenga no
funcionamento familiar (ROZENSZTRAUCH et al., 2023).

Assim, dos trés estudos analisados, dois tiveram como método de coleta

uma entrevista semiestruturada e um em formato de questionario transversal.

Tabela 1. Caracteristicas das fontes de evidéncia.

Autor(es), Ano Local do Populagao Método de
Estudo Estudada Coleta
FRIEDLANDER et al., Franca Pacientes Entrevista
2023 ¢ semiestruturada
ROZENSZTRAUCH etal., . o Questionario
Polbnia Pais/criangas
2023 transversal
WALSH et al., 2023 Reino Unido Cuidadores Entrevista
semiestruturada

4.3 Resultados das fontes individuais de evidéncia

Os resultados das fontes individuais de evidéncia estdo descritos na
Tabela 2, juntamente com o tipo de artigo, populagéo e a abordagem de cuidado
centrada no paciente identificado, os quais se relacionam com as questdes e

objetivos da revisao.
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Tabela 2. Resultados das fontes individuais de evidéncia.

Abordagem de
Cuidado
Autor Tipo de artigo Populagao Centrada no
Paciente
Identificado
Necker Enfantes
FRIEDLANDER et al. Qualitativo 29 pacientes Malades
Hospital
ROZENSZTRAUCH et Qualitativo 16 pais/criangas com NZo se aplica
al. DM
Grupo de
Suporte de
8 cuidadores do sexo Ictiose e
WALSH et al. Qualitativo masculino e 31 do Fundacao para
sexo feminino Ictiose e tipos de
pele
relacionados

4.4 Sintese dos resultados
Desafios e dificuldades dos pais e/ou cuidadores de criancas com doencgas raras
Dos trés estudos qualitativos analisados, dois (Walsh et al., 2023;
Rozensztrauch et al., 2023) avaliaram os desafios e dificuldades dos pais e/ou
cuidadores de criangas com doengas raras. Em um estudo (Walsh et al., 2023),
participaram 39 cuidadores informais de pacientes que vivem com ictiose, sendo
31 do sexo feminino e oito do sexo masculino, com idade média de 35 a 44 anos:
uma avo, trés pais adotivos, um pai da unidade de terapia intensiva neonatal, um
pai enlutado, dois cuidadores afetados (pacientes) e trés pais de criangas adultas
entre 18 e 25 anos. Seis pais tinham mais de um filho afetado. Todos os outros
cuidadores eram pais de um bebé afetado, em idade pré-escolar/escolar ou
adolescente. Os participantes residiam em dez paises e cinco continentes. O
estudo abordou uma nova visdo sobre como as lacunas existentes entre as
expectativas e necessidades dos cuidadores, em termos de suporte e
informacéao a respeito de criangas com ictiose, podem ser atendidas, para isso é

fundamental que haja melhoria da educagao em saude com foco no tema,
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tornando-o uma questdo urgente de saude publica, a fim de contribuir para
futuras intervencdes educativas e psicossociais.

ROZENSZTRAUCH et al.,, 2023 realizaram um estudo com 16
pais/criangas com DM, incluindo seis criangas da Polénia (uma delas vivia no
Reino Unido com a familia), quatro criangas dos EUA, duas criangas de ltalia,
uma crianca da india, uma crianca de Espanha, uma crianca da Holanda e uma
crianga da Suécia, todas eram do sexo masculino. As criangas incluidas no
estudo tinham idades entre 5 meses e 15 anos, sendo que 44% tinham menos
de 3 anos, 19% entre 3 e 6 anos, 6% entre 6 e 10 anos e 31% mais de 10 anos.
No referido estudo, foram aplicados questionarios que avaliaram a qualidade de
vida relacionada a saude (QVRS) das criangas, o impacto da doenga da crianga
no funcionamento familiar e o suporte social recebido dos pais/cuidadores. O
presente estudo mostrou que a carga mais elevada € sentida pelos pais que, em
consequéncia das fungdes de cuidado, ndo tém tempo para exercer 0s seus
hobbies, que se sentem socialmente isolados, que ndo tém nenhum ajudante
(sem formagao médica) no seu circulo proximo que possa cuidar de seus filhos
enquanto estao fora e que nao tém contato com outras familias de criangas com
DM.

Qualidade de vida relacionada a saude bucal de criangas com doengas raras
Somente um estudo (FRIEDLANDER et al., 2023) analisou a relagdo com
a qualidade de vida relacionada a saude bucal (QVRS) de criangas com doengas
raras., por meio de um roteiro de entrevista, estruturado pelos seguintes temas:
“Acesso ao atendimento odontologico”, “Qualidade de vida relacionada a saude
bucal”, “Disturbios da oralidade”, “Renuncia ao atendimento odontoldgico” e
“Integracao escolar e cotidiano”. Com relagcado ao tema “Acesso ao atendimento
odontoldgico”, os pacientes afetados por uma doenca rara com fenétipo oral
constitutivo ou indireto, tiveram dificuldade em encontrar um profissional que
enfrentasse o contexto geral da doenga e cuidasse de sua saude bucal. Os
autores descreveram ainda, dificuldades para conseguir consulta e, ao
encontrarem um cirurgido-dentista, expressaram o sentimento de serem
rejeitados e encaminhados para outro profissional. Os pais relatam a sensagéo
de ndo serem ouvidos, mesmo sentindo que as vezes conhecem melhor a
doencga do filho do que o préprio professional (FRIEDLANDER et al., 2023). Ao
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serem questionados sobre os “Disturbios da oralidade”, muitos problemas bucais
foram mencionados pelos pais. Essas dificuldades na cavidade bucal eram
referentes as fungdes do paciente no ambito da alimentacdo, limpeza e fala.
Nesse contexto, os cuidados bucais passam a serem complicados, mesmo em

criangas que nao apresentavam atrasos intelectuais (FRIEDLANDER et al.,

2023).

Tabela 3. Sintese de resultados.

L. Método de
Primeiro Pais Data de Anilise n Idade da coleta de
autor, Ano coleta analisado amostra
dados
maio de Entrevista
Friedlander Franca 2021a Qualitativa 29 raz4 semi-
etal.,, 2023 @ | dezembro anos
de 2021 estruturada
Pol6nia,
EUA, Pais de Questionarios
Rozensztrauch !télia, criangas de qualidade
India, Nao cita Qualitativa 16 com5 de vida da
etal., 2023 .
Espanha, meses a crianga e da
Holanda, 15 anos familia
Suécia
EUA,
Grécia,
Holanda,
Irlanda,
Reino Média Entrevista
Walsch . . o .
ctal 2023 Unido, Nao cita Qualitativa 39 entre 35 a semi-
" anadé, 44 anos estruturada
India,
Filipinas,
Suica e
Australia
5 DISCUSSAO

Este estudo representa uma investigagao sobre os primeiros mil dias da
crianga com doencas raras e os desafios e dificuldades dos pais e/ou cuidadores
com relagdo a saude geral e bucal. Foram selecionados apenas os estudos
qualitativos, porque eles oferecem informacdes sobre como a crianga com
doencga rara e seus pais e/ou cuidadores primarios experimentam o periodo dos
primeiros dias de vida da crianga, 0 acesso ao cuidado e podem auxiliar na
melhor compreensio de como a doenga rara afeta a vida das criancas e de seus
familiares (GUEITA-RODRIGUEZ et al., 2020).
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Embora nos ultimos anos, o conceito dos primeiros mil dias tem sido
adotado por agéncias e organizagbes nado governamentais internacionais
(BHUTTA et al., 2008) e as doencgas raras tém ganhado maior visibilidade,
primeiro, em decorréncia de um fenémeno social e comunicacional e segundo
em decorréncia da capacidade de diagnostico (BRASIL, 2022), nao foi
encontrado nenhum estudo especificamente sobre primeiros mil dias de vida e
doencas raras.

Sendo assim, serdo apresentadas consideragbes dignas de nota
baseadas nos manuscritos selecionados e com estudos (BOETTCHER et al.,
2021; COLOMBO et al., 2023; CURRIE e SZABO, 2019; JOHANSEN et al.,
2013; KUHNE et al., 2020; LOPES et al., 2018; VON DER LIPPE et al., 2022;
WIEGAND-GREFE et al., 2022; WITT et al., 2023) que n&o sao qualitativos, mas
que revisaram sistematicamente a literatura sobre o tema.

Sabe-se que os pais de criangcas com doencas raras enfrentam uma
série de desafios fisicos, emocionais e praticos em seu papel de cuidadores. O
estudo de WALSH et al., (2023) observou que os responsaveis pelas criangas
com doengas dermatoldgicas raras enfrentam inumeras dificuldades, entre elas
o diagnéstico incerto ou tardio das doengas, o qual gera angustia e estresse para
os pais; falta de acesso a informagdes confiaveis sobre a doenga e apoio
adequado (CURRIE e SZABO, 2019), visto que os pais muitas vezes precisam
se tornar especialistas na condicdo de seus filhos para garantir que recebam o
melhor cuidado possivel; o custo financeiro elevado, pois o tratamento de
doengas dermatoldgicas raras pode ser caro e envolve medicagdes especiais,
consultas frequentes ao médico e, alguns casos, cirurgias; estresse emocional,
uma vez que os pais podem experimentar sentimentos de ansiedade, culpa e
depressédo devido as demandas fisicas e emocionais da situagcao (WITT et al.,
2023).

Esta constatacdo vem de encontro com uma revisao sistematica atual
sobre o tema (VON DER LIPPE et al., 2022). Além do mais, os pais de criangas
com doencgas raras lidam com sistemas de saude complexos e burocraticos para
obter o tratamento e os servicos que seus filhos necessitam, sofrem com o
isolamento social, pois eles tém dificuldades em encontrar outras familias que

estejam passando por situagdes semelhantes e ndo conseguem equilibrar as
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demandas entre o cuidado da crianga e a manuteng¢ao de emprego e carreira
pessoal (VON DER LIPPE et al., 2022).

De acordo com um estudo realizado no Brasil, o maior desafio no
contexto brasileiro reside na urgente necessidade de promover a
conscientizagdo sobre as doengas raras no ambiente académico e estabelecer
politicas publicas que assegurem o acesso a medicamentos e reabilitagéo,
semelhantes as disponiveis em nag¢des mais desenvolvidas. Além disso, €
amplamente reconhecido que as demandas adicionais dos pacientes com
doencas raras poderiam ser atendidas por meio de investimentos em pesquisas
voltadas para o desenvolvimento de terapias inovadoras, mais acessiveis e
economicamente viaveis (LOPES et al.,, 2018), as quais minimizariam os
desafios enfrentados pelos pais/cuidadores das criangas com doengas raras.

O outro estudo (ROZENSZTRAUCH et al.,, 2023) evidenciou que a
existéncia de condigcbes meédicas adicionais tem um impacto notavel em um dos
aspectos da qualidade de vida relacionada a saude de criangas com DM,
especificamente, sua saude emocional. Criancas com DM e auséncia de
comorbidades tendem a apresentar menor probabilidade de experimentar
sentimentos negativos, como tristeza, medo e raiva, e enfrentam menos
dificuldades para dormir, bem como se preocupam menos em comparagao com
aquelas que possuem comorbidades. No entanto, nao foi possivel estabelecer
uma relagao estatisticamente significativa entre a presenca de comorbidades e
a qualidade de vida relacionada a saude de modo geral das criangas
investigadas, seu estado de saude fisica e social, e o funcionamento de suas
familias.

Assim, conviver com enfermidades e limitagdes fisicas devido as
doencgas raras pode impactar diversos aspectos do dia a dia. Individuos com
deficiéncias frequentemente requerem cuidados médicos especializados, tanto
de forma continua quanto periddica. No caso das criangas, a deficiéncia fisica
pode resultar em uma diminui¢ao das interacdes com outras criangas, devido a
dificuldade em participar de brincadeiras e acompanhar o ritmo das criancas sem
deficiéncia, além de enfrentar desafios relacionados a acessibilidade. Questdes
cognitivas e emocionais também podem criar obstaculos no aprendizado e na
integragcédo social. Pesquisas demonstraram que criangas com deficiéncia tém

uma qualidade de vida relacionada a saude (QVRS) inferior a maioria das
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criancas (WIEGAND-GREFE et al., 2022) e muitas delas enfrentam dificuldades
na busca pela independéncia e na transigdo para a vida adulta (JOHANSEN et
al., 2013) e os pais de criangas com doengas raras apresentam uma qualidade
de vida reduzida em comparagdo com 0s pais com criangas saudaveis e com
valores normais (BOETTCHER et al., 2021). Em estudo recente constatou que
muitas vezes as maes desconhecem a respeito da nutricdo e prevencao de
doencas bucais das criancas com doencgas raras, pois ndo possuem nenhuma
informacéo sobre o assunto (COLOMBO et al., 2023).

De uma forma geral, os autores concordam com ROZENSZTRAUCH et
al., 2023 com relagdo ao impacto das doengas raras na QVRS (BOETTECHER
et al., 2023; COLOMBO et al., 2023; JOHANSEN et al., 2013).

E de conhecimento universal que a satde bucal é parte inerente da
saude geral desempenhando de fungdes importante como mastigagao,
degluticdo ou fonagdo, expressdo social e emocional. No estudo de
FRIEDLANDER et al., (2023), a hipétese formulada foi que, em pacientes com
doencgas raras, 0 acesso ao atendimento odontolégico poderia ser dificil devido
a falta de profissionais que conhecessem as doencas e aceitassem tratar os
pacientes, mas também pela indisponibilidade de infraestrutura adequada para
assistir e manejar os procedimentos necessarios. De acordo com estes autores
a saude bucal dos pacientes com doencas raras, pode ser muito melhorada por
um compartilhamento de conhecimentos entre os profissionais de saude dos
diversos setores que envolvem o cuidado do paciente. E fundamental que este
se torne um foco de agao nacional de saude publica que promova o cuidado
transdisciplinar em beneficio desses pacientes.

Importante ressaltar que pouca atengao tem sido dada a situagao das
pessoas com doencgas raras em Odontologia e que 15% do total das doencgas
raras pode se manifestar na cavidade bucal e na regido maxilo-facial. Um estudo
recente (KUHNE et al., 2020) avaliou e comparou o nivel de conhecimento sobre
doengas raras entre cirurgides-dentistas generalistas, especialistas e que
atendem em hospitais universitarios. Os autores (KUHNE et al., 2020)
concluiram que a maioria dos participantes mostrou pouco ou nenhum

conhecimento sobre as doencgas raras. Um maior nivel de conhecimento foi
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observado entre os profissionais que atendiam em hospitais comparado com os
outros cirurgides-dentistas.

Uma das limitacdes desta revisdo de escopo, € que os seus resultados
se baseiam em apenas trés estudos longitudinais sobre o tema, mas demonstra
a necessidade de mais pesquisas para realizar um debate mais elaborado sobre

ele.

6 CONCLUSAO

Baseado nos resultados obtidos, as seguintes conclusbes podem ser
esbogadas: embora o numero de estudos sobre doencas raras seja significativo,
pouco se sabe sobre os primeiros mil dias da crianca com doencas raras,
havendo varias lacunas no conhecimento. Os pais e/ou cuidadores principais
lidam com varios desafios e dificuldades em busca de assisténcia médica e

odontoldgica, com impacto direto na qualidade de vida e funcionamento familiar.
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