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O conceito de Doenga Rara, na aparéncia difuso e im-
preciso, tem um fundamento epidemioldgico: a variavel pre-
valéncia. Contudo esta nao esta uniformizada. Na Europa
entende-se que uma doencga é rara se a sua prevaléncia
for inferior a 50/100 000. Do outro lado do Atlantico vigora
uma definicao assumida ha quase quatro décadas (Ameri-
can Orphan Drug Act, 1983): 86/100 000 (registo de menos
de 200 000 individuos nos Estados Unidos da América)."

A este fendmeno ndo sera alheia a existéncia de varios
indicadores: incidéncia anual, prevaléncia na ocasiao do
nascimento, prevaléncia ao longo da vida (lifetime prevalen-
ce), prevaléncia num momento (point prevalence) e nume-
ro de casos/familias publicadas. A literatura especializada
considera mais rigorosa a prevaléncia num momento apu-
rada a partir do produto entre a prevaléncia a data do nas-
cimento, e o ratio entre a expectativa de vida do doente € a
da populagéo geral (este calculo para um cenario de doen-
¢ca congénita com uma expectativa de vida conhecida). Para
0 caso das doengas com duragdo conhecida obtém-se o
resultado a partir do produto entre a incidéncia e a duragao
média da doenca.?®

Na Orphanet, uma rede de trabalho financiada (entre ou-
tros) pela Comissao Europeia, estao registadas 6172 doen-
¢as raras, mas admite-se que 0 seu numero ultrapasse as
7000. A nivel mundial estardo afectados cerca de 263 a 446
milhées de individuos, e a nivel nacional 800 000 (8% da
populacdo portuguesa). Os dados sdo obtidos através do
escrutinio de trabalhos publicados em revistas com proces-
so de revisdo por pares (83), de publicacdo de casos e de
comunicacdes pessoais.

Sendo doengas raras nao existem bases de dados ou
casuisticas extensas que permitam a realizagdo de estu-
dos clinicos fortes em termos da apreciagcdo de métodos
de diagnostico, da histéria natural (a cronicidade é um fi-
gurino habitual, mas ndo exclusivo), da monitorizagéo e de
resultados terapéuticos. A expresséo clinica nao tem es-
pecificidade na maior parte das situagbes, muitas néo tém
marcadores de diagnoéstico laboratoriais ou imagioldgicos e
as opc¢oes terapéuticas curativas sao excepcionais. Admite-
-se que 71,9% tenham raiz genética e que 69,9% se mani-
festam em idades pediatricas. A abordagem multidisciplinar
€ desejavel quando nao incontornavel (Pediatria, Medicina
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Interna, Genética, Hematologia, Ortopedia, Neurologia, Far-
macologia Clinica entre diversas especialidades de 6rgao
ou sistema).

Nesta edicdo da Medicina Interna séo publicadas duas
séries de portadores de doencas raras: osteogénese im-
perfeita em adultos,* e doenca de Gaucher e terapéutica
enzimatica de substituicao®: série de casos. Sofrendo as vi-
cissitudes de serem estudos retrospectivos, o que é reco-
nhecido pelos autores, tém a virtude de alertar o leitor para
questdes que se prendem com a deteccao tardia em algu-
mas situagdes, o diagnostico clinico (osteogénese imper-
feita, Ol) e o clinico-laboratorial (doenca de Gaucher, DG),
a importancia da identificacdo de mutacdes (diagndstico
genético), a terapéutica e o progndstico funcional e vital.
No capitulo do tratamento deve referir-se a diferenga radi-
cal entre as opgdes num e noutro caso: reforgco da massa
6ssea na Ol (também conhecida por doenca de Lobstein)
e uma intervencao de substituicdo enzimatica, ou de redu-
¢ao de substracto, na doenca de Gaucher, neste caso um
exemplo de tratamento de precisdo com alvo terapéutico
definido. Mais recentemente abriram-se novas perspectivas
com a transplantacéo de células hematopoiéticas nao di-
ferenciadas, preferivelmente de células fetais que possam
evoluir diferenciando-se osteoblasticamente (Ol), bem como
as terapéuticas genéticas (genes introduzidos em células
hematopoiéticas posteriormente injectadas (Ol, DG).5®

Héa que saudar o trabalho e a intervencao do Nucleo de
Doencas Raras do Sociedade Portuguesa de Medicina In-
terna.® A presenca em reunides nacionais e internacionais,
bem como a realizacao de um Congresso Nacional dentro
de algumas semanas (a data da elaboragédo deste Editorial)
sdo prova de um dinamismo exemplar que transparece da
riqgueza do domicilio electréonico bem farto em iniciativas de
ensino, ferramentas de diagndstico e projectos subordina-
dos ao estudo de patologias distintas.

Relembro a citacdo de abertura da Orphanet “Nao ha
nenhuma doencga que seja tao rara que Nn&o mereca a nossa
atencao”. m
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