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RESUMO

INTRODUCAO: A Politica Nacional de Atencédo as Pessoas com Doencas Raras foi criada em 2014 para estabelecer o
atendimento integral aos portadores de doencas raras. No entanto, a efetivacdo dessa politica é dificultada pela grande
desinformacéo sobre a tematica em nivel nacional, que afeta tanto médicos e estudantes quanto as préprias familias desses
individuos. Portanto, o objetivo deste relato € descrever as experiéncias proporcionadas pela criagdo de um ciclo de palestras
sobre doencgas raras que visava ampliar os conhecimentos da populacéo em geral sobre o tema. RELATO: A ideia para o
“1° Ciclo de Palestras sobre Doencas Raras: uma abordagem académica, social e humana” foi desenvolvida durante um
processo de filiacdo de duas estudantes a um comité local da IFMSA Brazil e, apds o ingresso das idealizadoras, ocorreu a
selecdo de oito coordenadores para efetivar a proposta. As inscrigdes foram realizadas via Google Formulérios e a divulga-
¢ao via Instagram, WhatsApp e pelo programa televisivo “Manha Total”. O evento foi realizado pelo YouTube, nos dias 21 e
22 de julho de 2022, obtendo mais de 1.400 visualiza¢des. DISCUSSAO: Observou-se grande satisfacdo dos ouvintes com
as palestras, especialmente pela abertura dos palestrantes convidados para esclarecer duvidas, tanto de estudantes quanto
de pais que tém filhos portadores de doengas raras. Por meio da comparacéo das respostas colhidas entre o formulario de
inscricdo e os formularios de presenca, foi possivel verificar um avanco do conhecimento sobre as doencgas raras apos as
palestras. CONCLUSAO: O ciclo de palestras cumpriu o0 seu objetivo de expandir o conhecimento da populacéo acerca das
doencas raras, fazendo-o de forma acessivel, informativa e com espaco para esclarecimento de dividas, inclusive para
pessoas que lidam com essas doencas cotidianamente. Logo, percebe-se a importancia da promoc¢éo de atividades seme-
Ihantes a fim de popularizar o conhecimento sobre essa tematica téo relevante na sociedade.

PALAVRAS-CHAVE: Doencas Raras; Promocdo da Saude; Saude Publica.

ABSTRACT

INTRODUCTION: The National Policy for Care of People with Rare Diseases was created in 2014, aiming to establish com-
prehensive care for patients with rare diseases. However, the implementation of this policy is hampered by the great lack of
information on the subject at a national level, which affects both doctors and students, as well as the families of these individ-
uals. Therefore, the objective of this report is to describe the experiences provided by the creation of a cycle of lectures on
rare diseases which targets to expand the knowledge of the general population on the subject. EXPERIENCE REPORT: The
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idea for the “1° Cycle of Lectures on Rare Diseases: an academic, social and human approach” was developed during a
process of affiliation of two students to a local committee of IFMSA Brazil and, after the admission of the creators, eight

coordinators were selected to implement the initiative. Registrations were made via Google Forms and dissemination via
Instagram, WhatsApp, and the television program “Manha Total”. The event was held on YouTube, on July 21 and 22, 2022,
obtaining more than 1,400 views. DISCUSSION: The listeners were very satisfied with the lectures, especially with the open-
ing of the speakers to clarify doubts, both from students and parents who have children with rare diseases. By comparing the
responses collected between the registration form and the attendance forms, it was possible to verify an advance in
knowledge about rare diseases after the lectures. CONCLUSION: The lecture cycle fulfilled its objective of expanding the
population's knowledge about rare diseases, making it accessible, informative, and with room for clarifying doubts, even for
people who deal with these diseases on a daily basis. Therefore, we can see the importance of promoting similar activities in
order to popularize knowledge about this topic that is so relevant in society.

KEYWORDS: Rare Diseases; Health Promotion; Public Health.

INTRODUCAO

Mundialmente, existem cerca de sete mil doencas raras, as
quais afetam 65 individuos a cada grupo de 100.000 pessoas.
Aproximadamente 13 milhdes de brasileiros séo portadores de
doencas raras, embora tal quantia possa ser superior, uma vez
gque o tempo médio para o diagndstico dessas enfermidades é
elevado, podendo variar de oito a nove anos?.

As mais afetadas pelas doengas raras sdo as criangas, que
representam 75% do total. Dentre as doengas que afetam esse
publico, muitas sdo extremamente debilitantes, sendo que
cerca de 30% delas podem levar a dbito antes dos cinco anos
de idade, como é o caso da Atrofia Muscular Espinhal (AME)
tipo 1, quando a expectativa de vida do bebé nao ultrapassa
os dois anos?.

Embora raras, uma parcela significativa de brasileiros é afe-
tada por essas enfermidades. Prova de sua importancia foi a
criacdo, em 2014, da Politica Nacional de Atencgéo as Pessoas
com Doengas Raras, prevista na Portaria n® 199, de 30 de ja-
neiro de 2014, que visa oferecer um atendimento integral aos
portadores da doenca desde o diagndstico até o tratamento,
englobando também medidas paliativas que visam melhorar a
qualidade de vida do paciente!. No entanto, em raz&o dos pou-
cos centros de referéncia existentes no pais e da falta de pro-
fissionais capacitados para o diagndstico e acompanhamento
das criangas afetadas por essas moléstias, tal politica é inca-
pacitada de exercer a sua plenitude.

Nesse cenério, as familias enfrentam dificuldades diversas,
seja para conseguir o tratamento, seja para compreender a do-
enca e suas especificidades de cuidado, uma vez que ainda
persiste muita desinformacg&o nessa area, inclusive no proprio
meio médico®. Essa falha pode gerar um atraso no diagnéstico
e, consequentemente, uma piora do quadro dos portadores,
visto que a escassez de opc¢des de tratamento faz com que o

inicio precoce das praticas terapéuticas e paliativas seja
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primordial para garantir uma melhor qualidade de vida a essas
criangas®.

Outro fator agravante desse cenario € a abordagem insufici-
ente que essa tematica recebe nos cursos da area de saude,
com destaque para a Medicina. Médicos e outros profissionais
gue ndo tiveram contato com doengas raras durante sua for-
macado apresentam uma capacidade limitada para lidar com
esses casos, 0 que diminui as chances para que seja feito um
diagndstico precoce e, assim, seja estabelecido um tratamento
mais promissor, essencial a uma melhor qualidade de vida.

Diante desse contexto, um ciclo de palestras foi realizado com
o intuito de levar mais conhecimento sobre esse tema as fami-
lias de criangas afetadas por tais doeng¢as, como uma maneira
de combater a desinformacdo que, muitas vezes, dificulta a
adesdo da familia ao tratamento e diminui os resultados posi-
tivos que ele poderia trazer a crianga. Objetivou-se, também,
fornecer aos estudantes do curso de Medicina uma oportuni-
dade para aprender mais sobre essas doengas pouco traba-
Ihadas durante a graduagao, com o intuito de talvez despertar
neles o interesse para se aprofundarem nessa area que ainda
tanto carece de estudos.

Assim, o objetivo deste relato é descrever a experiéncia de or-
ganizar o “1° Ciclo de Palestras sobre Doengas Raras: uma
abordagem académica, social e humana”, discorrendo sobre
as etapas de preparagdo do seminario, bem como sobre os
seus resultados, tanto para a equipe organizadora quanto para
os participantes que responderam ao questionario disponibili-
zado ao final do evento. Além disso, tem-se como objetivo in-
centivar novas iniciativas como a proposta, a fim de que o tema
seja mais discutido no &mbito académico e entre a populacdo
leiga em geral, combatendo a desinformacéo e o desconheci-
mento.
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RELATO

O “1° Ciclo de Palestras sobre Doengas Raras: uma aborda-
gem académica, social e humana” foi idealizada por um grupo
de estudantes da Universidade federal de Uberlandia em 2022.
Em abril, na primeira reunido, foi proposta a ideia de organizar
0 evento em questdo, com a composi¢do de uma equipe de
oito estudantes, que se tornou responsavel por promover o
evento. A partir de entdo, a rede social WhatsApp foi utilizada
para a comunicagdo dos membros e para a organizagdo das
demandas.

As inscrigBes foram gratuitas e abertas ao publico em geral,
sendo viabilizadas pelo preenchimento de um formulario on-
line (Google Formulérios), no qual se questionava os dados
pessoais dos interessados (nome, instituicdo de ensino, curso
e periodo de graduag&o), bem como qual era a sua avaliagéo
prévia acerca da importancia da temética das doencas raras e
de seus conhecimentos sobre ela. Foram confeccionadas ar-
tes com as informagfes do evento, cuja divulgagéo, junta-
mente com o formulério de inscricdo, ocorreu pelo Instagram
do comité local da IFMSA Brazil em questao e pelo WhatsApp,
com o envio de mensagens nos grupos das turmas de Medi-
cina dos organizadores. Além disso, no dia 21 de junho, o
evento foi divulgado no programa televisivo “Manha Total”, no-
ticiario local da cidade dos organizadores, o que contribuiu
para ampliar o publico-alvo para além do meio académico.

O evento ocorreu de forma remota nos dias 21 e 22 de junho
de 2022, com transmisséo pelo canal do YouTube do comité
local da IFMSA Brazil que os organizadores fazem parte, por
intermédio da plataforma StreamYard. Em ambos os dias, as
palestras ocorreram das 19h00 as 21h00, com duas palestras
por dia, divididas em um momento expositivo inicial @ um mo-
mento final de resposta as perguntas enviadas pelos partici-
pantes no chat do YouTube ao longo da apresentacao.

No primeiro dia, 0 evento foi iniciado com a palestra ministrada
por uma neuropediatra, que abordou algumas das doencas
raras mais comuns e discorreu sobre as dificuldades no que
tange as familias e aos portadores de tais enfermidades. A se-
gunda palestra foi dirigida pela fisioterapeuta e idealizadora do
projeto "Pequenos Guerreiros”, que explicou o funcionamento
dele, destinado a amparar varias familias com criangas porta-
doras de doencas raras na cidade dos organizadores e regiao.

Durante o segundo dia do evento, a primeira palestra foi con-
duzida pela especialista em ortopedia pediatrica, que expds
aspectos importantes da paralisia cerebral. O evento foi encer-
rado com a palestra de um geneticista, que correlacionou as
doencas raras aos medicamentos 6rfaos, ou seja, destinados
ao tratamento de doencas raras e, portanto, de baixo interesse
mercadoldgico pelas indUstrias farmacéuticas.

Ao término das palestras, em ambos os dias de evento, foram
disponibilizados formularios de presenca via chat do YouTube,
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gue serviram tanto para registrar os dados dos ouvintes para
emissao dos certificados de participagdo, quanto para avaliar
o impacto da agdo. Para atingir tal objetivo, neles constavam
perguntas acerca de como 0s participantes avaliavam a impor-
tancia do tema doencas raras e de seus conhecimentos sobre
ele apds o evento. Com isso, foi possivel comparar as respos-
tas pré e pds evento, a partir dos formularios de inscri¢éo e de
presenca, respectivamente. Por ter cunho exclusivamente
educacional, dispensou-se a necessidade de submisséo ao
Comité de Etica em Pesquisa com Seres Humanos, conforme
o item VIII do artigo primeiro da Resolucéo n° 510 de 7 de abril
de 2016 do Conselho Nacional de Satde®.

DISCUSSAO

Reitera-se que as doencgas raras recebem essa denominagéo
por afetarem um pequeno nimero de pessoas ha populacéo
guando consideradas de forma individual. No entanto, por exis-
tirem mais de 7.000 doengas diferentes, uma porcentagem re-
levante da comunidade é afetada por elas. Essas enfermida-
des podem ser cronicas e acarretam dificuldades variadas, po-
dendo possuir alta morbimortalidade e etiologia genética®. De-
vido a suas especificidades e as pessoas que elas afetam, é
compreensivel a necessidade de eventos que abordem tal te-
matica, somando-se a isso o fato de ndo serem devidamente
estudadas durante a graduacdo de Medicina, especialmente
pela carga horéria densa do curso. Considerando-se um con-
texto mais amplo e essa percepg¢édo de que elas estao, em con-
junto, presentes em uma parcela consideravel de brasileiros,
torna-se valido inseri-las nos estudos dos estudantes da &rea
da salde, o que pode ser feito por palestras, simpdésios e con-
gressos, na impossibilidade de abordagem de todas no curri-
culo académico atual.

Nesse sentido, as palestras do “1° Ciclo de Palestras sobre
Doengas Raras: uma abordagem académica, social e humana”
conseguiram elucidar, de forma clara e objetiva, as principais
questdes relevantes sobre essa tematica.

De destaque, ressalta-se a abordagem acerca da pandemia de
Covid-19 como um fator de dificuldade para as pessoas com
doencas raras e suas respectivas familias, o que comprometeu
0 acesso a diagndstico, tratamento e cuidado as pessoas com
distarbios de saude graves, pois os centros de saude ficaram
saturados e o risco de infec¢éo pelo agente tornou-se signifi-
cativo’. Com isso, o tratamento dessas condigdes atipicas de
saulde, que ja eram de dificil cuidado e acompanhamento, so-
freu com um dificultador adicional. Nesse cenério, além dos
aspectos de saude envolvidos, as questdes sociais, inerentes
a atencgdo as pessoas com doencgas raras e suas respectivas
familias, também tiveram grandes impasses pela falta de em-
patia e de instituicdes e demais redes de apoio para auxiliar os
individuos nessas condi¢des adversas. Diante dessas implica-
¢bBes de suporte, diagnoéstico e tratamento, as familias e o
membro familiar que possui doenga rara permaneceram em
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um espectro de fragilidade ainda maior em relagdo ao que ja
enfrentavam anteriormente.

Nesse contexto de impasses que permeiam o cuidado em sa-
Ude das pessoas com essas enfermidades, outro aspecto que
perpassa o periodo de pandemia diz respeito ao desafio prévio
de tratamento dessas condi¢Bes. Tal cenario pode ser exem-
plificado pela estimativa de que apenas 10% das doencas ra-
ras tenham algum tratamento especifico. Nao obstante o nu-
mero reduzido de terapias, nem todas estdo disponiveis para
tratamento no SUS, o que tem levado ao aumento do nimero
de pessoas que buscam estes tratamentos por via judicial, em-
basados pelos conceitos de direito a vida e a saude, dignidade
humana, e pelo principio da igualdade®. Este fenémeno é co-
nhecido como judicializacdo da saude e tem sido visto por mui-
tos autores como forma de garantir direitos assegurados na
Constituicao®. Nesse sentido, o debate sobre esse tema, pro-
porcionado pelo ciclo de palestras, foi essencial para informar
ainda mais a comunidade académica sobre esses e outros en-
traves no tratamento das doencas raras.

O evento conseguiu abordar com sucesso a humanizacgéo e os
pontos relevantes das doencas raras, de tal maneira que al-
guns pais aproveitaram a oportunidade de conversar com 0s
médicos palestrantes para esclarecerem duvidas acerca da
condicéo de seus filhos, o que demonstra a caréncia de infor-
macdes que essas pessoas recebem dos profissionais de sa-
Uude. Mesmo que ndo substituam uma consulta presencial,
esse breve momento de interacéo foi benéfico por despertar
nesses pais a necessidade de buscar um apoio especializado.
Ademais, quanto ao planejamento e aspectos quantitativos da
acao, o publico-alvo atingido superou a expectativa da equipe
organizadora, tendo alcancado uma marca de mais de 1.400
visualizacdes no YouTube da IFMSA Brazil, 0 que comprovou
a relevancia de se promover eventos sobre as doencas raras.
Foi notavel que a modalidade on-line do evento permitiu uma
maior divulgacdo da tematica discutida durante o ciclo de pa-
lestras, proporcionando maior alcance do evento, confirmado
pela presenca de participantes de outros estados do Brasil.
Isso mostra a relevancia de divulgar o tema e até mesmo de
evidenciar os profissionais da cidade dos organizadores que
cuidam desses casos atipicos, bem como as redes de apoio,
0s quais podem ser buscados por pessoas de locais onde fal-
tam especialistas na area para ajudar no tratamento e cuidado
em salide dessas pessoas.

Outro resultado interessante foi a percepgéo de conhecimento
das pessoas em relacdo ao tema, dado analisado por meio dos
feedbacks nos formulérios de inscri¢&o. Inicialmente, apenas
15% dos inscritos indicaram conhecimento nivel 4 ou 5 sobre
o tema (em uma escala de 0 a 5, sendo 5 o nivel mais alto),
porcentagem que subiu para 93,4% ap0s o evento. Foram ob-

tidos 219 comentarios espontaneos, majoritariamente com elo-
gios em relagdo ao evento, o que indica a eficacia da transmis-
séo de informacgéo sobre doencas raras que o evento obteve.
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Por fim, destaca-se que o processo de organizacdo dessa
acao extensionista ndo foi isento de desafios. Houve, dentro
da equipe organizadora, angustias, como o receio de moderar
as palestras e em relagéo ao publico de pessoas participantes
do evento. Contudo, felizmente, tais fatos foram superados,
suscitando, enfim, um sentimento de realiza¢do por todos os
envolvidos, visto 0 sucesso de audiéncia e os elogios recebi-
dos. Com essas consideracdes, recomenda-se que mais even-
tos como esse sejam realizados, visto a importancia do tema e
a oportunidade, a partir de iniciativas como a relatada, de evi-
denciar profissionais e instituicbes de apoio com potencial de
ajudar os portadores dessas enfermidades e seus familiares.

CONCLUSAO

Embora o termo “doencgas raras” possa induzir a crenga de
baixa necessidade de se abordar esse tema, a adesédo ao
evento reforga sua relevancia e a quantidade de pessoas rela-
cionadas, direta ou indiretamente, a ele. Assim, refor¢ca-se a
vantagem de estudo mais aprofundado desse grupo de doen-
¢as nos cursos de Medicina, a fim de formar profissionais de-
vidamente preparados para atender essa populacédo. Nesse in-
terim, nota-se que o ciclo de palestras referente a esse assunto
proporcionou aos alunos organizadores ampliagcdo dos conhe-
cimentos tedricos e das habilidades inerentes a organizagdo
de um evento.

A avaliacdo da progresséo do saber dos espectadores, soma-
das as interag6es ocorridas, permitem reiterar o valor da infor-
magao, do acolhimento e dos esclarecimentos sobre doencgas
raras. Por conseguinte, € notavel a importancia da realizagéo
de eventos e projetos que contemplem a tematica das doencas
raras, tanto a comunidade académica quanto a populagdo ge-
ral.
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