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Resumo

Objetivo: Descrever a execucdo da assisténcia as pessoas com doencas raras (DR) na regido de
salide de Pireneus com proposta intervencionista. Métodos: Trata-se de um estudo transversal e
observacional. Os dados foram coletados no periodo de 12 de julho de 2019 a 18 de julho de 2019
utilizando o Sistema do Cadastro Nacional de Estabelecimentos de Salde e Sistema de
Informag¢do Ambulatorial para obter dados referentes ao periodo de janeiro de 2014 a maio de
2019. Foi empregado o Excel para tabulacdo dos dados levantados e realizou-se a andlise
situacional aplicando as teorias de Pareto e Ishikawa. Resultados: O Servico de Referéncia em DR
na regional Pireneus realizou 255 consultas entre os anos de 2017 a maio de 2019. Em 2017, o eixo
de atendimento em anomalias congénitas representou 56,16% do total daquele ano. O eixo
deficiéncia intelectual atingiu 50,19% do total de atendimentos do periodo em estudo. Nota-se
que a categoria deficiéncia intelectual apresentou pico em maio de 2018 (77,7%) e em marco de
2019 (76%). Conclusdes: Este artigo possibilitou a descricdo da assisténcia as pessoas com
doengas raras na regido de satide de Pireneus, com intervengdo estratégica significativa a fim de
potencializar a qualidade do servico prestado e mitigar os obstaculos que os portadores de
doencas raras enfrentam durante a procura por atendimento resolutivo e humanizado.
Abstract

Objective: To describe the implementation of assistance to people with rare diseases (RD) in the
health region of Pireneus with an interventionist proposal. Methods: This is a cross-sectional and
observational study. The data were collected from July 12, 2019 to July 18, 2019 using the National
Registry of Health Establishments and Outpatient Information System to obtain data from the
period of January 2014 to May 2019. The Excel was used to tabulate the data collected and a
situational analysis was carried out applying the theories of Pareto and Ishikawa. Results: The RD
Reference Service in the Pireneus region realized 255 consultations between the years 2017 to
May 2019. In 2017, the service center axis for congenital anomalies represented 56.16% of the total
for that year. The category of intellectual disability reached 50.19% of the total attendances
during the period under study. It is noted that the axis of intellectual disability peaked in May
2018 (77.7%) and in March 2019 (76%). Conclusions: This article made it possible to describe the
assistance to people with rare diseases in the Pireneus health region, with significant strategic
intervention in order to enhance the quality of the service provided and mitigate the obstacles
that patients with rare diseases face during the search for resolutive and humanized care..
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Define-se como doencas raras (DR)
aquelas que afetam até 65 pessoas para cada
100.000 individuos, ou seja, 1,3 pessoas para
cada 2.000 individuos. No Brasil, o direito a
salide destas pessoas foi garantido pela Portaria
n°199 que instituiu a Politica Nacional de Aten¢ao
Integral as Pessoas com Doengas Raras. Esta
politica tem como objetivo reduzir a
mortalidade, contribuir para a redugdo da
morbimortalidade e das manifesta¢des
secunddrias e a melhoria da qualidade de vida
das pessoas portadoras de doengas raras, por
meio de ag¢des de promogao, prevengao,
deteccdo precoce, tratamento oportuno,
reducdo de incapacidade e cuidados paliativos.’

A nivel regional, uma ferramenta que
permite ao gestor conhecer arealidade da satde
desses pacientes é a Sala de Situagdo em
Saude/SDSS. Neste ambiente, a partir dos dados
dos principais sistemas de informacdes em
saude, produz-se um conjunto de indicadores
selecionados e desenvolve-se um diagndstico
situacional em saldde, com orientagdo ao
passado, ao presente e ao futuro, para favorecer
a tomada de decisGes na busca de uma nova
realidade ou de uma nova situagdo. 2

Compreender como o Sistema Unico de
Saude (SUS) organiza o atendimento das
necessidades para DR permite o entendimento
dos desafios do sistema publico de sadde
brasileiro, em especial aqueles relacionados a
universalidade da cobertura.!

Dessa forma, o presente artigo se
justifica pela necessidade de identificacdo da
forma como a assisténcia a saude de pacientes
com doengas raras da regional Pireneus tem sido
executada, uma vez que tal acao é incontestavel
para o seguimento holistico da integralidade no
ambito da saude publica em nosso meio. A partir
disso, é igualmente imprescindivel verificar se a
quantidade de atendimentos da unidade de
referéncia da regional destinadas para estes
pacientes esta de acordo com o numero real de
portadores de doengas raras na regional,
indicador fidedigno de cobertura adequada.
Fazer uma pequena justificativa do estudo

(acrescentada justificativa para o estudo neste
pardagrafo).

Assim, o presente artigo tem como
objetivo descrever a assisténcia as pessoas com
doengas raras na regidao de saude de Pireneus.

Trata-se de um estudo transversal e
observacional. Os dados foram coletados no
periodo de 12 de julho de 2019 a 18 de julho de
2019 utilizando o Sistema do Cadastro Nacional
de Estabelecimentos de Saude (SCNES) e o
Sistema de Informacdo Ambulatorial (SIA/SUS)
para obter informac¢bes referentes ao periodo
de janeiro de 2014 a maio de 2019. A escolha do
periodo abrange, desde o ano da publica¢ao da
Portaria do Ministério da Sadde (2014) até a data
de ultima producdo disponivel nos sistemas de
saude (maio/2019). Foi empregado o Excel para
tabula¢do dos dados levantados e realizou-se a
andlise situacional aplicando as teorias de Pareto
e Ishikawa.

O Grafico de Pareto é uma técnica
relativamente direta que classifica os itens de
informacao nos tipos de problemas ou causas de
problemas por ordem de importancia podendo
ser usado para destacar dreas em que as
investigacdes poderao ser Uteis. O Diagrama de
Ishikawa também conhecido como Diagrama de
Causa e Efeito possibilita a visualizagdo de varias
causas para um determinado problema e a partir
disso, é identificada a causa fundamental do
problema para que sejam determinadas as acdes
corretivas necessarias. 3

Na regidao em sadde de Pireneus, o
Servico de Referéncia em doencas raras
constitui-se na Associagao de Pais e Amigos dos
Excepcionais (APAE), possuindo as respectivas
habilitacbes expostas na Tabela 01.4

Segundo a Portaria ndmero 199 de
2014, a organizacao dos cuidados das pessoas
com DR é estruturada em Eixos: Eixo |, composto
pelas DR de origem genética e organizado nos
grupos de anomalias congénitas ou de
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manifestacdo tardia, deficiéncia intelectual e
erros inatos de metabolismo e Eixo Il, composto

por DR de origem nao genética e organizado nos
grupos de doengas infecciosas, inflamatdrias e
autoimunes.?

Tabela o1: Servicos habilitados no atendimento de doencas raras no estado de goids

Cédigo Descricao Unidade habilitada em Goias
CNES
35.07 Servico de Referéncia em Doengas Raras - Eixo | - APAE Andpolis
Doenca Rara de Origem Genética: 1- Anomalias
Congénitas ou de manifestagdo tardia
35.08 Servico de Referéncia em Doencas Raras - Eixo | - APAE Andpolis
Doenca Rara de Origem Genética: 2- Deficiéncia
intelectual associada a Doencas Raras
35.09 Servico de Referéncia em Doencas Raras - Eixo | - APAE Andpolis
Doenca Rara de Origem Genética: 3- Erro Inato de
Metabolismo (EIM)
35.12 Servico de Referéncia em Doengas Raras - Eixo Il - APAE Andpolis

Doenca Rara de Origem ndo Genética: 1- Doencgas

raras infecciosas

Fonte: Cadastro Nacional de Estabelecimentos de Satide - CNES

A Portaria n° 199 exige ainda que
Servigos de Atencdo Especializada necessitem
de equipe minima de 1 enfermeiro, 1 técnico de
enfermagem e 1 médico responsavel pelo
Servico de Atencdo Especializada em Doencas
Raras com comprovada experiéncia na area ou
especialidade. Além disso, é necessario que haja
um responsavel técnico médico, registrado no
Conselho Regional de Medicina, devendo
assumir a responsabilidade técnica por uma
unica unidade habilitada pelo SUS. 3

Ja para pleitear a habilitacdo como
Servico de Referéncia em doencas raras, o
estabelecimento de saide devera possuir equipe
assistencial para cada grupo dos 3 Eixos,
composta, no minimo, por 1 enfermeiro, 1
técnico de enfermagem, 1 médico com titulo de
especialista na drea da especialidade que
acompanha, registrado no Conselho Regional de
Medicina e/ou comprovacdo de atuacdo na
doenca rara especifica por pelo menos 5 (cinco)
anos, 1 médico geneticista, 1 neurologista, 1
pediatra (quando atender crian¢a), 1 clinico
geral, 1 psicélogo, 1 nutricionista e 1 assistente
social. De acordo com o Cadastro Nacional de
Estabelecimentos de Satde (CNES), o servico de

DR em Pireneus estd em conformidade com as
exigéncias expostas na Portaria. 3

A atencdo especializada possui a
responsabilidade de realizar agdes e servigos de
diagndstico, habilitacao/reabilitacao e
tratamento especifico, se possivel. Quando a
atencdo especializada se configurar como
Servico de Atencao Especializada ou Servicos de
Referéncia em DR, em especial para DR com
anomalias congénitas, estes servicos deverdo
ser a referéncia para os encaminhamentos
oriundos da Atengdo Bdsica ou de outro servico
de salde da atencdo especializada. Cabe, ainda,
a esse nivel de atencdo fazer o encaminhamento
e a referéncia, de forma regulada, de paciente
com anomalia congénita isolada ou com
anomalias congénitas multiplas, a Servicos ou
Servicos de Referéncia em DR, com relatdrio
clinico resumido. 3

Na Regido Pireneus, o Servico de
Referéncia em DR foi habilitado pelo Ministério
da Saudde em outubro de 2016, segundo dados
do CNES . O Servico de Referéncia em DR na
regional Pireneus realizou 255 consultas entre os
anos de 2017 a maio de 2019. Em 2017, o eixo de
atendimento em  anomalias  congénitas
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representou 56,16% do total de consultas. O eixo correspondendo a 50,19% do total de
de deficiéncia intelectual apresentou aumento atendimentos do periodo em estudo (Grafico
no numero de atendimento nos anos seguintes 01).5

Grafico o1: Produtividade de Consultas Especializadas do Servico de Referéncia em Doencas Raras- Regiao
Pirineus por ano.
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Grafico 02: Produtividade de Consultas Especializadas do Servico de Referéncia em Doengas Raras -
Regiao Pireneus por ano.
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Observando-se més a més, nota-se que
apesar de haver periodos sem atendimentos e
outros com maior nimero de consultas, os 3
eixos apresentaram padrdao semelhante de
produtividade até abril de 2018. No entanto, a
partir de maio de 2018, o eixo de atendimento de
deficiéncia intelectual apresentou niUmeros
superiores aos demais, apresentando picos em
maio de 2018 (77,7% do total mensal) e em margo
de 2019 (76%) (Grafico 02).5

Considerando a defini¢ao de DR trazida
pela Portaria n° 199, com incidéncia de 1,3 casos
para cada 2.000 pessoas e que o estado de Goids
possui populacdo de aproximadamente 7
milhdes de habitantes, estima-se a média de
4550 pessoas com DR no estado. 3

Segundo dados do CNES, a APAE de
Anapolis é a unidade de referéncia para todo o
estado, até entdo. Logo, é a responsavel pelo
atendimento especializado de todos estes
pacientes. Dessa forma, infere-se que a unidade
apresenta uma baixa produtividade quando se
observa o nimero de consultas por eixo da
diretriz.

De acordo com a Diretriz de Ateng¢ao
Integral a Pessoas com Doencas Raras, a
Atencdo Basica, através das Unidades Basicas de
Saude, Equipes de Atencdo Bdsica e Nucleo de
Atencdo a Salude da Familia (NASF), requer
capacitacao adequada para orientar sobre a
prevencao de anomalias congénitas, deficiéncia
intelectual, erros inatos do metabolismo, DR ndo
genéticas, bem como reconhecer o individuo
com necessidade de atendimento em DR, o que
pode ser alcancado por meio de educacao
permanente. *

E funcdo da Atencdo Basica ofertar
atencao multiprofissional e Projeto Terapéutico
Singular sendo que o individuo e sua familia
devem ser acompanhados em seu territdrio,
durante e apds o processo de definicao
diagndstica. O apoio multiprofissional, a partir
da necessidade de cada paciente, é essencial
para a qualidade do cuidado prestado. A
realizacdo do Projeto Terapéutico Singular (PTS)

é ferramenta norteadora para as equipes de
referéncia (Servicos Especializados e Servicos de
Referéncia de Doengas Raras, Atencdo Basica,
NASF e outros) atuarem com uma abordagem
integral, compartilhando o cuidado entre si. ¢

Inclui-se como papel na Atengao Basica
o0 encaminhamento para Servico de Atencao
Especializada ou Servicos de Referéncia em
Doencas Raras individuos e familias que
possuem suspeita aventada de DR. Para isso, é
necessaria consulta orientada com anamnese e
exame fisico direcionados, que contemplem
aspectos relacionados a hipdtese diagndstica
sindrbmica e  respectivos  diagndsticos
diferenciais. 4

De acordo com Marcel (2012), um dos
principais problemas que estes pacientes
enfrentam € o0 acesso ao tratamento. A
inexisténcia de um fluxo e uma rede organizada
leva a um longo caminho até que estas familias

cheguem aos centros de referéncia.’

A partir dos dados obtidos e darevisao
de literatura sobre o assunto, aplicou-se a teoria
de Ishikawa para andlise situacional com base no
estudo de Luca (2017). O problema central da
discussao é a baixa produtividade do servico de
referéncia. A partir dele, foi possivel elencar as
principais hipdteses para este resultado, que
foram divididas em 4 categorias. > A primeira é
relacionada a falta de familiaridade dos
profissionais que atendem os pacientes com DR.
Tal fendmeno justifica-se pela relativa auséncia
de experiéncia quando compara-se a doencas
mais prevalentes na populagdo, como a
Hipertensdo e Diabetes, por exemplo. Este fato
pode, inclusive, ser justificativa para aumento no
ndimero de consultas relacionadas a deficiéncia
intelectual, que tem ganhado notoriedade na
midia e maior difusdo populacional nos ultimos
anos.?

A segunda categoria de problematica
emerge uma vez que a equipe de saude
desconhece 0 manejo das DR, o seu diagndstico
fica prejudicado, o que leva a um prejuizo na
articulacdo do atendimento destes pacientes
nos diversos pontos da linha de cuidado,
gerando uma rede ineficiente. 4
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Ja a terceira categoria esta relacionada
as redes de atencdao onde se identifica a
inexisténcia de um fluxo organizado desses
pacientes pelos pontos de atencdo. E, por fim,
como a ultima categoria elencada, tem-se a
hipétese de que uma rede ndo estruturada
poderia gerar subnotificacbes e registros nao
confidveis. *

Com isso € possivel estabelecer
algumas intervencbes estratégicas para
contribuir na ampliagao dos atendimentos por
parte da Atencdo Primdria a Saude (APS ) e pelo
Servico de Referéncia em DR. Uma estratégia
possivel seria a disseminacao do Protocolo de
Regulacdo de Doengas Raras, a partir da
identificacdo dos pontos de atencdo na rede
(APS, Atencdo Secunddria e Servico de
Referéncia), que exemplificasse o fluxo acima
descrito do Ministério da Saude possibilitando a
realizacdo de referéncia e contrarreferéncia
adequadas.

Além disso, é necessario oferecer
capacitagdo com os profissionais da APS
abordando identificacdo da sindrome clinica,
manejo diagndstico, aplicacdo do fluxograma de
atendimento e acompanhamento de
comorbidades clinicas para cada paciente. A
elaboragdo de um Guia de Referéncia Rapido
sobre Doencas Raras disponivel a todos os
municipios da rede também poderia contribuir
na disseminacdo dessas informacdes.

Este artigo possibilitou a descri¢ao da
assisténcia as pessoas com Doencas Raras na
regidao de saude de Pireneus, com intervencao
estratégica significativa a fim de potencializar a
qualidade do servico prestado e mitigar os
obstaculos que os portadores de doencas raras
enfrentam durante a procura por atendimento
resolutivo e humanizado.
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