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RESUMO

Introduc¢do: O aumento de Doengas Raras presentes na rotina da saiide dos servigos exige
assertividade na avaliagdo inicial e diagnostico. Objetivo: Propor a elaboracdo de um
protocolo teodrico e pratico de diagnodstico em Doencas Raras no atendimento através da
elaboragdo de protocolo diagndstico no ambulatorio de Genética Médica para preceptores.
Metodologia: Para o desenvolvimento do plano de preceptoria serd elaborado protocolo
através da anamnese, exame fisico e aconselhamento genético dos pacientes atendidos no
ambulatorio especializado através do geneticista preceptor existente no servigo.
Consideracoes Finais: O protocolo sera desenvolvido para o preceptor a percorrer o caminho
diagndstico com rapidez e eficiéncia.

PALAVRAS-CHAVES: Doencas Raras. Protocolo. Preceptor.



1 INTRODUCAO

O Sistema Unico de Saude (SUS) foi unificado em todo o pais em 1988 tornando-se
universal e acessivel a todos os cidadaos (MENICUCCI, 2014). Com um melhor acesso aos
cuidados de satude e controle parcial das doencas relacionadas as comunidades de baixa renda,
o “fardo” das doengas raras aumentou substancialmente, sendo uma das principais causas o
fato de que o ntimero de mortes antes de completar 1 ano de idade ter caido de 12,8 a cada mil
nascidos vivos em 2017 para 12,4 por mil em 2018. (IBGE, 2019). Dentro deste contexto, a
pratica médica requer, cada vez mais conhecimento acerca das Doencas Raras (DRs) que
estdo presentes no dia a dia da assisténcia (SILVA; SOUSA, 2015).

Doenga rara (DR) ¢ o termo usado para descrever condi¢cdes que afetam uma
pequena proporcao da populagdo quando comparada com doengas prevalentes na populagao
em geral (FIOCRUZ, 2015). Sao doengas cronicas, debilitantes cuja prevaléncia ¢ muito
baixa, ndo havendo uma defini¢ao universal para DR na literatura (RICHTER et. al., 2015).

A defini¢do mais usada pelos sistemas de saude, em geral, ¢ baseada na prevaléncia
ou numero de pacientes ou sujeitos (SILVA; SOUSA, 2015). Apesar de individualmente
raras, coletivamente afetam até 10% da populagao (PINTO; MADEUREIRA; BARROS,
2018). Com isso, as doengas raras representam um grande impacto na saude e ¢ importante
que profissionais de satide estejam familiarizados com o diagndstico, manejo e tratamento
(POGUE et al., 2017). Estima-se que 5000 a 8000 doengas raras tenham sido descritas, sendo
80% delas de origem genética (DHARSSI et al., 2017).

No Brasil, por exemplo, o Ministério da Saude define doenca rara usando o critério
da Organiza¢do Mundial de Satde (OMS), ou seja, 1,3 a cada 2000 individuos ou 65 a cada
100.000 individuos (BRASIL, 2014). Em 30 de janeiro de 2014, através da Portaria 199 do
Ministério da Saude, foi instituida a Politica Nacional de Atencdo Integral as Pessoas com
Doencas Raras (PNAIPDR) no ambito do SUS. Esta politica tem como objetivo reduzir a
mortalidade, contribuir para a reducdo da morbimortalidade e das manifestagdes secundarias e
a melhoria da qualidade de vida das pessoas, por meio de agdes de promogdo, prevengao,
deteccdo precoce, tratamento oportuno, reducdo de incapacidade e cuidados paliativos
(GIUGLIANI et al., 2016).

Nos dias atuais ha perspectiva de tratamentos especificos mais efetivos para algumas
doengas, como erros inatos do metabolismo, por meio de terapia de reposicdo enzimatica
(TRE), de dietoterapia e de suplementacdo de cofatores enzimaticos, aumentando a

expectativa e qualidade de vida de alguns pacientes e reduzindo a morbimortalidade



(SCHWARTZ; SOUZA; GIUGLIANI, 2008). Para tal, o diagndstico precoce tornou-se peca
fundamental na reducao do tempo da saga vivenciada pelo individuo com doenga rara e sua
familia (IRIART et al., 2019). Contudo, esse cenario, adicionou a perspectiva de elevacao
acentuada de custos ao sistema de satde, dado o elevado valor das terapias e dos métodos
diagnosticos (DE SOUZA et al., 2010).

Nesse cenario, a falta de uma rotina de ensino das DRs e suas prevengdes com AG
apropriado dificulta sobremaneira a estimativa de impacto orgamentdrio destas novas
tecnologias para auxiliar a tomada de decisdo dos gestores (SANTOS et al., 2020). Tal
limitacdo torna-se ainda maior em um contexto de um sistema de saude de propor¢des
continentais como o SUS, considerando a sinergia necessaria entre novos tratamentos
farmacologicos, acesso a diagnostico precoce, reabilitagdo adequada e cuidados gerais de
saude para que os resultados possam se aproximar dos resultados de ambientes mais
controlados como o dos ensaios clinicos randomizados (POGUE et al., 2017).

Hé uma série de medidas que se aplicam a quase todas as doengas raras genéticas
com potencial de efeito preventivo como o aconselhamento genético, e terapéutico, através de
tratamento multidisciplinar (fisioterapia, fonoaudiologia, acompanhamento nutricional),
podendo resultar em ganho de qualidade e de expectativa de vida (IRIART et al., 2019).
Entretanto, apesar do avanco no diagnoéstico, principalmente devido a criacdo de ambulatorio
especializado de Genética Médica, ainda ndo existe uma rotina para preceptoria em doencas
raras no Hospital Universitdrio Walter Cantidio (HUWC).

Perante este contexto, conhecer a magnitude das doengas raras no Ceard, com a
realizagdo de um inquérito no ambulatério de Genética Médica no nosso Complexo
Hospitalar da Universidade Federal do Ceara (UFC) sobre doengas raras, poderd fornecer
informagdes importantes sobre o perfil destas doengas, com intuito de ampliar o
conhecimento sobre a epidemiologia, quadro clinico, aspectos diagndsticos e itinerarios
terapéuticos (DIONISI-VICI et al., 2002).

Salienta-se que uma articulagdo entre os servigos relacionados ao diagndstico e
cuidado assistencial a estes individuos (populagdo negligenciada), através da formacao de
uma base de dados local amplia a possibilidade de que o resultado do inquérito se magnifique
como relevante em um Hospital de Ensino no processo ensino aprendizagem local por tratar-
se tema igualmente negligenciado na formagdo das equipes multidisciplinares da éarea da
saude. Neste cendrio, justifica-se o estudo especifico acima relatado e sua importancia com a
criagdo de uma rotina para preceptoria no ambulatorio de genética médica no ensino das DRs

no HUWC.



2. OBJETIVOS

Propor a elaboragcdo de um protocolo teodrico e pratico de diagndstico em Doencas
Raras através de inquérito diagndstico no ambulatério de Genética Médica para preceptores

de um hospital universitario.

3. METODOLOGIA

3.1. TIPO DE ESTUDO

Trata-se de projeto de intervencao do tipo Plano de Preceptoria, que se fundamenta
nos pressupostos da pesquisa-acdo pois compreende-se que 0s sujeitos ao pesquisarem sua
propria pratica produzem novos conhecimentos e, ao fazé-lo, apropriam e ressignificam sua
pratica, produzindo novos compromissos, de cunho critico, com a realidade em que atuam

(TRIPP, 2005).

3.2 LOCAL DE TRABALHO/PUBLICO-ALVO/EQUIPE EXECUTORA

O plano de preceptoria serd realizado em um hospital escola com 105 Ileitos,
atendimento predominante tercidrio, assistido pelo SUS com ambulatérios especializados,
enfermarias, servico de radiologia, laboratério bioquimico e anatomopatologico, o Hospital
Universitario Walter Cantidio, 6rgdo complementar da Universidade Federal do Ceara,
vinculados ao Mistério da Educacdo e geridos por Empresa Brasileira de Servigos
Hospitalares (EBSERH), no endereco Rua Pastor Samuel Munguba 1290 Rodolfo Teéfilo -
Fortaleza - Ceara — Brasil.

A proposta de intervengdo tem como cenario o Ambulatorio de Genética Médica
durante atendimentos das Doengas Raras (DRs). Tendo como publico-alvo os residentes de
todas as especialidades do HUWC que passam pelo ambulatdrio, pois o mesmo ainda nio tem
residéncia propria. A demanda semanal deste servigo, por turno de seis horas, compreende
aproximadamente 50 (cinquenta) AGs por semana.

A Equipe executora no plano de preceptoria: uma médica geneticista e preceptora,
contando com apoio de duas técnicas de enfermagem para recep¢do e coleta de exames, um

profissional na tecnologia de informa¢do, um auxiliar de administra¢do para marcacdo e



encaminhamentos de paciente e digitagdo. Também contaremos com o apoio de quatro

residentes por preceptor.

3.3 ELEMENTOS DO PP

Para o desenvolvimento do plano de preceptoria serdo aproveitados os recursos
humanos e materiais ja disponiveis no servigo de saude alvo, com prévia ciéncia e autorizagao
da Superintendéncia/Geréncia Administrativa do hospital. Para tanto, propde-se uma reunido
entre os atores deste plano, a Supervisdo da Residéncia Médica e representante da
Superintendéncia/Geréncia Administrativa.

Serd feita a anamnese, exame fisico e aconselhamento genético dos pacientes
atendidos no ambulatério de genética através do Unico geneticista preceptor existente no
servico atualmente. Sera aplicado ficha padrao do sistema Aplicativo de Gestdo para
Hospitais Universitarios (AGHU) disponivel através de acesso pela na intranet do proprio
hospital, utilizando login e senha individual, onde constam anamnese e evolugdo padroes.
Para tal, temos a disposicao 02 salas que constituem consultério médico completo equipado
com macas e materiais para devido aferimento de medidas antropométricas, ausculta e
realizagao de anamnese e exame fisico adequados com coleta de material de sangue e saliva
dos pacientes quando necessarios para realizar exames especifico (caridtipo, Comparative
Genomic Hybridization - CGH Array, Painéis ou Exomas).

Nossa equipe sera formada, a cada turno, dois dias por semana, por um geneticista,
uma digitadora, uma recepcionista, uma enfermeira e o setor de administracao. Nessa equipe
podemos oferecer ensino para trés a quatro residentes por turno, com ensino de anamneses, €
exames, incluindo treinamento na confec¢do especificos de DRs.

A acdo do plano de preceptoria se fard em um periodo de seis meses, permitindo uma
avaliacao de fragilidades e assertivas.

Com protocolos de patologias e de rotina de exames normais, fazer pequenas
exposicoes tedricas 30 (trinta) minutos antes de iniciar os atendimentos especializados pelo
geneticista as segundas e quintas-feiras. Quando necessario, serdo realizadas sessdes da
plataforma ZOOM para discussao de caso e treinamento dos residentes em apresentacdo de
casos e revisdo de artigos cientificos.

Foi criada uma proposta de organizagdo semanal para o preceptor residente, a qual

pode ser visualizada no APENDICE A.



3.4 FRAGILIDADES E OPORTUNIDADES

Como fragilidades para a execu¢do da presente proposta destacam-se: apenas um
médico geneticista disponivel no servigo; dificuldade de conciliar a agenda da preceptoria e
dos atendimentos médicos oferecidos no servigo, com risco de aumento do tempo de espera
para o atendimento; exames genéticos muitas vezes ndo estdo disponiveis na quantidade
necessaria. Para superar algumas dessas fragilidades, sera oferecido treinamento a equipe de
diferentes setores e em horarios multiplos.

Como oportunidades destacam-se a infra-estrutura ja disponivel no servico de satde,
a prevencao de custos com papel em arquivos, a existéncia de formularios padrao j4 utilizados
no hospital, o alto nimero de residentes, a proatividade dos residentes, a disposicdo do
preceptor para o ensino e a motivagdo da equipe executora para desenvolver as acdes
propostas.

Assim, a rotina e protocolos de ensino aumentardo a possibilidade de uma formacgao
mais adequada do Residente na area de DRs que estdo em todas as especialidades aumentando
a padronizacdo de ensino, essa rotina ira repor as falhas de casos mais raros, apresentando de
forma tedrica e pratica tendo acesso as imagens guardadas, ha possibilidade de melhorar a
qualidade de ensino de forma igualitaria, com reforgo e apoio a pesquisa, buscando o interesse
do residente a um retorno profissional mais satisfatorio, concentrar o ensino de diagnostico da
DR, abrindo porta para o treinamento profissional de qualidade, com diminui¢cao de exames

desnecessarios, diminui¢do de erros de diagndstico e aumentando a seguranga do paciente.

3.5 PROCESSO DE AVALIACAO

Nossa proposta de avaliacao sera semestral incluindo: feedback dos alunos sobre a
implementa¢cdo do método, avaliacdo por equipe para receber sugestdo de melhoria, relatorio
geral através de consulta com questdes pelo GoogleDocs. Estes instrumentos serdo
construidos com questdes orientadas por consultoria especializada ap6s os 6 meses de acao

para treinamento de elaboragdo dos protocolos para os preceptores.



4. CONSIDERACOES FINAIS

O complexo HUWC da UFC, vinculado a EBSERH, presta servigo de satde ao
estado, sem fins lucrativos. O HUWC, em particular, oferece servico de Referéncia em DRs
no nosso Estado sendo um dos 17 centros do pais credenciados pelo Ministério da Saude
oferecendo atendimento terciario e, de contrapartida oferece ensino, ndo s6 para a area
médica, mas todo o complexo multidisciplinar ao atendimento de saude.

Na DR, em especial, temos oferta de tecnologia através de Centros de Pesquisa da
UFC (tais como o NPDM - Nucleo de Pesquisa e Desenvolvimento de Medicamentos),
desenvolvimento de exames especificos na area, auxiliando na pesquisa e desenvolvimento de
uma caracteristica progressiva de ensino, incluindo perspectivas de novos tratamentos tais
como Terapia Génica (TG).

Como material humano, temos professores da UFC e médicos ligados a EBSERH,
que somam for¢a para o ensino basico e a avancado, contribuindo com conhecimento e
dedicacao.

O plano de preceptoria seria criar uma rotina de ensino, com um fluxograma anual a
ser seguido, envolvendo o interesse dos preceptores ligados a Ebserh, professores da UFC e
residentes, no intuito de complementar os casos raros, com o correto armazenamento de
exames € laudos de acompanhamento. Os casos raros devidamente armazenamento, nos
sistemas AGHU, vem auxiliar a esse fluxo de ensino, agregando facilidade de acesso e
disposi¢do para ensino e pesquisa.

No mundo todo hé tentativa de padronizagdo da qualidade de assisténcia em DR.
Nossa proposta seria criar protocolos e rotina de ensino, auxiliando numa padroniza¢do da
qualidade na formagdo adequada para o profissional possuir o conhecimento minimo em
triagem de DRs utilizando-se dos recursos materiais ja ofertados, tecnologia de ponta que
podem ser subutilizados se ndo houver uma linguagem comum.

A proposta serd desenvolver um protocolo diagnostico para paciente com DR
levando o preceptor e residente percorrer o caminho diagnostico deste tipo de patologia, como
reforco do ensino e pesquisa, com uma comunica¢do clara, através de rede, facilitando a
resolugcdo de casos, ou seja, fazendo uso da tecnologia disponivel, com apoio da gestdo,

manter arquivo de material para estudo, com facilidade de acesso.
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APENDICE A - SUGESTOES DA SEMANA DO PRECEPTOR RESIDENTE

ROTEIRO PRATICA DE ENSINO
EM FASES A SEGUIR
¢ INTRODUCAO AO e INTRODUZIR A PRATICA DA DR
PRIMEIRO DIA | PROGRAMA/BASE TEORICA e ATENDIMENTO EM
DO e AULA TEORIA DRs AMBULATORIO ESPECIALIZADO
RESIDENTE | « MOSTRAR COMO UTILIZAR e AG PRE-CONSULTA
ESSES RECURSOS
e DEMOS DE EXAMES NORMALIS | ¢ FAZER JUNTO AOS EXAMES
e PRATICA EM EXAME TREINAMENTO BASICO DOS
GENETICOS LAUDOS.
SEGUNDO DIA | « INDICACAO DE CARIOTIPO ¢ ENSINO DE DOCUMENTACAO
BASICA DIS QUADROS
CLINICOS, MOSTRAR COMO
FAZER DOCUMENTACAO DRS
e REVER PATOLOGIAS BASICAS | ¢ AVALIACAO NA PRATICA DA
COM DIACAS BASICAS PARA | EVOLUCAO DO ESTUDANTE
DIGNOSTICO A PARTIR DO e REVER EXAMES DANDO
RACIOCINIO CLINICO AUTONOMIA AO RESIDENTE DE
A PARTIR DO | ¢« COM GUIAS PRATICOS, FAZER | INICIAR O EXAME, VER A
TERCEIRO DIA | TREINAMENTOS NAS DINAMICA DO EXAME E

PATOLOGIAS BASICAS
RARAS, FAZENDO
RACIOCINIO CLINICO COM
DESENHO DE PROTOCOLOS

TERMINAR COM A ELABORACAO
DO LAUDO DE
ACOMPANHAMENTO ANUAL

e AG POS-CONSULTA
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