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VERA LUCIA GIL DA SILVA LOPES

“Nem sempre as doencas raras sao genéticas e estao entre as primeiras hipoteses
diagnoésticas.”




As varias dimensoes das doencas raras
e as necessidades dos pacientes

A busca por novas formas de diagnoéstico para doencas raras leva
pesquisadores a inovarem no campo da ciéncia. Desde 1963, o
Laboratério de Citogenética Humana e Citogenomica da Faculdade de
Ciéncias Médicas (FCM) da Unicamp tem diferentes linhas de
pesquisas focadas em diagnoéstico de doencgas genéticas.

Uma das profissionais a frente das mudancas estd a médica geneticista Vera Lucia Gil da Silva Lopes
que, juntamente com pesquisadores do Projeto Cranio-Face Brasil, tem atuado em projetos para a
melhoria da atencao a satde de individuos com anomalias craniofaciais. Vera idealizou e coordenou o
desenvolvimento de uma aplicagao on line (CranFlow—Craniofacial Anomalies: Registration, Flow, and
Management), para acompanhar a histéria natural de doencas craniofaciais. Ela também participou do
desenvolvimento de um software de reconhecimento facial para sindromes genéticas raras, entre as
quais, a Sindrome Velocardiofacial DiGeorge, conhecida por provocar anomalias cardiacas e palatais,
entre outros sinais. Em entrevista ao Boletim da FCM, a atual chefe do Departamento de Genética
Meédica da FCM da Unicamp aborda questoes relacionadas a assisténcia prestada aos portadores de
doencas raras que buscam, na faculdade e em seus profissionais, orientacdes, acolhimento e novas

terapias.

FCM Unicamp — Doenca rara é uma doenca
genética?

Vera Lucia G. S. Lopes — Essa é uma confuséo
bastante comum entre a populacao. Nem toda
doenca rara €, necessariamente, genética. De
acordo com a Organizagao Mundial de Satude
(OMS), as doencgas raras sao todas as
enfermidades que afetam um a cada dois mil
individuos. Muitas doencas genéticas sao raras
porque se enquadram nessa baixa prevaléncia.

FCM Unicamp — Pode citar alguns tipos mais
frequentes de doencas raras?

Vera Lucia — Doencgas imunoldgicas, defeitos
congénitos, doengas que envolvem a perda de
fungéo de algumas enzimas ou alteragoes
cromossOmicas sao alguns exemplos.

FCM Unicamp - E como essas doencgas sao
tratadas?

Vera Lucia — Os tratamentos sdo variados e néo
se restringem apenas a administracao
medicamentosa. Existem tratamentos baseados
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em controle de dieta, em estimulago visual, em
estimulacao neuromotora e outros.

FCM Unicamp — Doencas raras envolvem
medicacgao de alto custo?

Vera Lucia — As doencas raras que contam com
tratamento medicamentoso com base cientifica, e
que possuem alto custo, sdo minoria. E preciso ter
em mente que o tratamento das doencas raras
engloba desde a prevencao ao diagnoéstico na
idade certa, tratamentos especificos e orientagao
da familia.

FCM Unicamp — Como podemos enxergar o
tratamento dessas doencas no Brasil?

Vera Lucia — A Politica Nacional de Atengao
Integral as Pessoas com Doencgas Raras foi
aprovada em 2014, e visa englobar todas as
dimensoes do tratamento, a partir do
credenciamento de servigos que oferecam
diagnésticos precoces e intervengdes, quaisquer
que sejam. Entretanto, esta politica esta em
construcao e ainda ndo abrange um ntmero



expressivo de servigos. Com isso, muitas
familias tém dificuldade de acesso para
diagnostico e tratamento.

FCM Unicamp — Um dos grandes desafios
seria o de incorporar tais demandas dentro
dos servigos ja existentes...

Vera Lucia — Exatamente. Mas, esse nao é
um trabalho facil. As doencgas raras tém
varias dimensoes. Os individuos tém
necessidades especificas e diversas. Entre
elas, podemos citar estimulacao global,
fisioterapia, terapia fonoaudioldgica, dieta e
medicagao especializadas. Outra
necessidade importante é a de formar
profissionais aptos a diagnosticar, orientar,
intervir e realizar o aconselhamento
genético as familias.

FCM Unicamp — Como a Unicamp esta
inserida nesse cendrio?

Vera Lucia — Nosso servigo ambulatorial é
bastante ativo hd mais de 30 anos e estid em
processo de credenciamento no SUS. No
entanto, nés ainda ndo temos condigodes de
inserir exames mais sofisticados para
diagnéstico na rotina assistencial.
Entretanto, nossa vocacgao para a pesquisa
permitiu, ao longo dos anos, a investigagao
diagnostica e aconselhamento genético de
diferentes doencas as familias
participantes.

FCM Unicamp — Como o Departamento de
Genética Médica da FCM tem contribuido
para o avancgo dessa area?

Vera Lucia — Temos procurado cumprir o
nosso papel social, seja no atendimento,
seja na formacao de profissionais, incluindo
conteudos especificos nos cursos de
Graduacgao de Medicina, Enfermagem,
Fonoaudiologia e Farmacia; em cursos de
Pés-Graduagao e na Residéncia Médica em
Genética Médica. Nosso Departamento tem
diversas linhas de pesquisa ativas, tanto
voltadas para a atencao direta a saude e
quanto para pesquisas basicas. As
colaboracoes cientificas internacionais sao

fundamentais para o conhecimento de doencas
raras e varios de nossos docentes tém atuado
assim, também.

FCM Unicamp — O Brasil acompanha os
avancos cientificos alcangados nos paises mais
desenvolvidos economicamente?

Vera Lucia — Avancos cientificos, sim, temos
varios grupos brasileiros cientificamente
produtivos em genética. Mas ainda existem
grandes desafios para sua implantacao em
larga escala na saude.

FCM Unicamp — Mesmo no setor privado?
Vera Lucia — No setor privado o acesso pode
ser mais facil, mas ainda é restrito em funcao
da pouca quantidade de laboratérios
habilitados na implantacdo de determinadas
técnicas diagnodsticas em genética. Voltamos
ao problema de formacao de recursos
humanos, entre outros....

FCM Unicamp — Como estamos em relagcao aos
avancos tecnolégicos?

Vera Lucia — Considerando a genética aplicada
a saude, podemos encontrar todas as
alternativas tecnoldégicas em nosso pais, mas
em pequena escala e ainda nao incorporada
aos servigos publicos.

FCM Unicamp - Por que é tao dificil chegar ao
diagnoéstico correto no caso das doencgas raras?
Vera Lucia — Nem sempre as doencgas raras
estao entre as primeiras hipdéteses
diagnoésticas. Assim, ao menos que haja um
sinal ou sintoma muito impactante — ou que
seja perceptivel de imediato pelo médico
assistente, a tendéncia natural é buscar
explicacao para o quadro clinico entre as
causas mais comuns. Individuos sem histoérico
de doencas raras na familia terdo alguma
dificuldade para serem diagnosticados.
Dependera dos sintomas da doenga, do
conhecimento prévio do médico na area, do
acesso aos especialistas e das possibilidades
de confirmacgao laboratorial, quando for
necessaria.

Entrevista concedida a jornalista Camila Delmondes
Assessoria de Relagdes Publicas e Imprensa da FCM, Unicamp
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