Deficiéncia intelectual e a politica de atencao integral a

pessoas com doengas raras

A deficiéncia intelectual representa um desafio
para os especialistas envolvidos na andlise de seus
multiplos aspectos e surpreende pelo amplo
espectro de transtornos subjacentes e recursos
relacionados a investigagao diagnéstica. Sua
constatacdo afeta de forma definitiva a vida do
individuo e sua familia, que passa a enfrentar
questoes relacionadas a causa, progndstico e
tratamento, em geral acompanhadas por
sentimentos como culpa, incerteza e
desesperanca.

Pela prevaléncia e impacto em diferentes areas,
como relagodes sociais, produtividade e demanda
por servicos médicos e educacionais, deficiéncia
intelectual merece atencao especial no ambito da
saude publica e da sociedade em geral.

Trata-se de uma categoria ampla de disturbios,
que acomete 1% a 3% da populacao de paises
industrializados. Nos paises em desenvolvimento,
estima-se prevaléncia trés vezes maior,
possivelmente pelo efeito de fatores ambientais
adversos. No Brasil, conforme dados do IBGE no
Censo Demografico 2010, pelo menos 2,6 milhdes
de pessoas ou 1,4% da populacao teriam
deficiéncia intelectual.

A elucidacgao do diagnostico etiolégico da
deficiéncia intelectual é justificativa frequente do
encaminhamento a servigos de genética médica.
Estima-se que um terco dos casos se associem a
causas genéticas, porém, mesmo com o
refinamento dos métodos de investigacao, 50% a
60% deles nao sao esclarecidos. Estabelecer o fator
causal da deficiéncia intelectual pode ser um
processo longo, laborioso, oneroso e, muitas vezes,
inconclusivo.

Contudo, é um esforco que se justifica, pois o
diagnoéstico representa um instrumento clinico e
legal, possibilitando orientagao fundamentada

12 - Boletim da FCM

sobre evolucao e prognostico, risco de
recorréncia, estratégias de tratamento e
prevengao, suporte educacional, assisténcia a
transtornos subjacentes, apoio familiar
especifico e obtencao de beneficios sociais,
proporcionando atencao integral a satide e
facilitando a inclusao social da pessoa com
deficiéncia intelectual.

Uma oportunidade de organizar e aprimorar
esse processo de investigacao se apresenta
com a “Politica Nacional de Atencao Integral
as Pessoas com Doencas Raras”, que inclui as
“Diretrizes para Atencao Integral as Pessoas
com Doencas Raras no ambito do Sistema
Unico de Saude (SUS)” e as “Normas para
Habilitacao de Servigos de Atencao
Especializada e Servigos de Referéncia em
Doencas Raras no SUS”.

Sua organizacao segue o conceito das Redes
de Atencao a Saude, considerando todos os
pontos de atencao, bem como os sistemas
logisticos e de apoio necessarios para garantir
a oferta de agdes de promocéao, detecgao
precoce, diagnostico, tratamento e cuidados
paliativos, visando reduzir a mortalidade e a
incapacidade relacionadas a essas condicoes.

S6 recentemente no Brasil, seguindo tendéncia
observada ha décadas em paises
desenvolvidos, a designacao “doencas raras”
passou a representar um grupo extenso de
condigdes que, além da baixa prevaléncia,
compartilham aspectos como gravidade, curso
clinico cronicamente debilitante, escassez de
recursos diagnosticos e terapéuticos,
dificuldade de acesso a servigos de saude e
educacionais, desconhecimento dos
profissionais que atuam nessas areas,
discriminagéo e estigmatizagao, que
dificultam ainda mais a inclusao social,



_

piorando a qualidade de vida das pessoas
afetadas e suas familias.

Diante do ntimero e da heterogeneidade, as
diretrizes para Atencao Integral as pessoas
com doencas raras foram organizadas em
eixos estruturantes. A deficiéncia
intelectual foi incluida como grupo
especifico no eixo correspondente as
doencas raras de origem genética e
encontra-se em fase final de elaboragao o
“Protocolo Clinico e Diretrizes Terapéuticas
(PCDT) — Diagnéstico Etioldégico da
Deficiéncia Intelectual”, com assessoria da
Comissao Nacional de Incorporacao de
Tecnologias (Conitec) do Ministério da
Saude (MS).

Como documento oficial do MS, o referido
PCDT devera ser seguido pelos Servicos de
Atencéao Especializada e Referéncia em
Doencas Raras credenciados no SUS para
atendimento a deficiéncia intelectual. Serao
considerados como populacao-alvo,
individuos com atraso global do
desenvolvimento ou deficiéncia intelectual
de causa indeterminada, sem restricao de
sexo ou faixa etaria. As recomendagoes
propostas incluem algoritmos atualizados,
possibilitando avaliacédo sistematizada em
todo o territério nacional, otimizando o
tempo de investigagdo, minimizando

custos, evitando procedimentos
desnecessarios e reduzindo a carga imposta
as familias na busca por diagndstico e suporte
terapéutico.

A expectativa é que o PCDT da deficiéncia
intelectual seja implementado em todo o pais,
inclusive no Servigco de Genética Clinica do
Departamento de Genética Médica da
Faculdade de Ciéncias Médicas (FCM) e
Hospital de Clinicas (HC) da Unicamp, que
aguarda conclusao do processo de
credenciamento e habilitacdo junto ao MS,
como Servico de Atencao Especializada e
Referéncia em Doencas Raras no SUS. @

voce sabia?

Nao ha um indice global para definir
doenca rara. E qualquer condicao que
acometa menos de 200 mil individuos nos
Estados Unidos ou afete um individuo a
cada dois mil habitantes na Uniao
Europeia. J4 a Organizagao Mundial de

Saude (OMS) considera doenca rara
aquela que ocorre em até 65 entre 100 mil
individuos, definigcdo adotada no Brasil.
Sao estimados 6 mil a 8 mil tipos de
doencas raras, 80% delas genéticas, com
uma parcela significativa associada a
deficiéncia intelectual.
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Genética Médica da FCM da Unicamp e coordenadora do Grupo de Trabalho
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Conitec, MS
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