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3. Resumo

Doengas raras sdao afeccdes de baixa prevaléncia e, de modo geral, sdo quadros
sindromicos, geralmente de origem genética, abrangendo mais de 5000 diferentes
doengas que afetam um grande numero de pessoas em todo o mundo,
principalmente criangas. Dentre os problemas apontados por profissionais de
satde e associagOes de pacientes estdo (1) a falta de informagao sobre tais doengas
e sobre onde obter ajuda, (2) a falta de conhecimento cientifico com escassez de
estratégias diagnosticas e terapéuticas. Propde-se a criacdo de um aplicativo em
java e uma plataforma integrada mobile/web para veiculacdo de informagdes
nacionais tais doengas, incluindo protocolos, listas de medicamentos e centros de
referéncia a fim de ampliar e qualificar o cuidado em sadde.

4. Abstract

Rare diseases are diseases of low prevalence and, in general, are syndromic and
usually has genetic origin, covering over 5000 different diseases that affect a large
number of people worldwide, mostly children. Among the problems identified
by health professionals and patient associations are (1) the lack of information
about diseases and where to get help, (2) the lack of scientific knowledge with a
shortage of diagnostic and therapeutic strategies. It is proposed the creation of a
java software in integrated mobile/ web platform to spread national information
about those diseases, including protocols, medication lists and referral centers in
order to widen and improve the health care.

5. Parcerias

O projeto envolve parcerias entre o Observatério de Doencas Raras (UnB), o
Ntcleo de Estudos de Satude Publica (UnB) e o Centro de Tecnologias
Educacionais Interativas em Satide (Centeias - UnB). Outras parcerias serdao
buscadas durante a realizacdo do projeto, que é interdisciplinar por esséncia.
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6. Duracao do Projeto
12 meses
7. Sumario Executivo

Doengas raras sdo afeccdes de baixa prevaléncia e, de modo geral, sdo
quadros sindromicos, geralmente de origem genética, abrangendo mais de 5000
diferentes doencas que afetam um grande ntimero de pessoas em todo o mundo,
principalmente criancas. Estima-se que acometam entre 6-8% das populacdes
europeia e estadunidense [1-3], mas ndo h4d dados que confirmem esta
prevaléncia no Brasil, o que reflete o periodo de auséncia de uma politica de
satde sobre o tema.

Estas doencas manifestam sinais e sintomas caracteristicos, conformando
sindromes, geralmente cronicas e degenerativas [4]. Por estarem relacionadas a
desbalangos cromossomicos, a alteracdes estruturais e a mutagdes genéticas, uma
mesma condi¢do pode apresentar ainda manifestacdes clinicas pleiotrépicas, com
muitas desabilidades e deficiéncias coexistindo num mesmo individuo
(polyhandicap) [2, 5], reduzindo qualidade e expectativa de vida, além de afetar os
familiares, que se mobilizam em redes de cuidados aos pacientes, uma vez que
se tratam de doengas desfigurantes ou debilitantes, causando um grande grau de
dependéncia e sofrimento psiquico [6].

Somente cerca de 10% dos doentes podem contar com medicamentos ou
tratamentos especificos. Grande parte dos tratamentos é sintomatico ou
precisam de aporte multidisciplinar paliativo. O resultado deste quadro é que as
pessoas com doengcas raras e seus familiares, pela escassez de recursos médicos,
acabam tornando-se especialistas em sua propria condi¢do [7], gerando
informacoes novas que sao compartilhadas em comunidades de internet, blogs e
até em congressos da drea biomédica [8].

Existem algumas iniciativas internacionais, como a EURODIS [2], que
apoiam as redes locais de pacientes, que identificaram problemas recorrentes
nesta area, tais como a falta de informacao sobre tais doencas e sobre onde obter
ajuda; e, a falta de conhecimento cientifico com escassez de estratégias
diagnésticas e terapéuticas.

A fim de minorar a situacdo, em 2014, o Departamento de Atengao
Especializada (DAE/SAS/MS) publicou dois documentos norteadores das a¢des
no campo da atenc¢do as doengas raras: (a) Normas para Habilitagdo de Servicos
de Atengao Especializada e Centros de Referéncia em Doengas Raras no Sistema
Unico de Satide; e (b) Diretrizes para Atencao Integral as Pessoas com Doencas
Raras no ambito do Sistema Unico de Satide - SUS [9]. Neles, a organizagao do
cuidado das pessoas com doencas raras (DR) foi estruturada em dois eixos macro.
Para cada eixo foram definidas as funcdes, os critérios de encaminhamento e
interfaces recomendadas em cada nivel de atencdo, que incluem a Atencgao
Bésica, a Atengao Domiciliar e a Atengao Especializada (ambulatorial e hospital,
Centros Especializados em Reabilitacdo e Habilitacio (CER) e Servigos de
Aconselhamento Genético).
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Além do aspecto assistencial, a Politica de Doencgas Raras estabelece a
necessidade de educacdo permanente de usudrios e de profissionais de satde,
assim como de gestores do SUS, os conselhos de satide, a comunidade cientifica
e as associac0es civis relacionadas as doencas raras ou outros representantes da
sociedade civil organizada, com o objetivo de promover a compreensdo da
diversidade humana, dos direitos dos usudrios e extingdo dos preconceitos,
buscando sua integracdo a sociedade [9].

No Brasil ha grandes bases de dados de bibliografias cientificas curadas,
como a BVS e o SCIELO, que permitem o acesso gratuito a informacdo sobre
doencas raras. Ha também bases de dados de teses e dissertacbes em
universidades brasileiras que possibilitam o acesso aos resultados de pesquisa
biomédica de ponta. Contudo, ndo ha algoritmos conformados para realizar tal
busca e ndo existem bases de dados tratando especificamente do tema de doengas
raras, aos moldes do que existe forma do Brasil, como é o caso da Orpha.Net
(www.orpha.net), subsidiada pelo Institut National de la Santé et de la Recherche
Meédicale INSERM - Franca), por empresas privadas e pelo consorcio europeu de
doengas raras. Essa iniciativa desenvolveu um aplicativo para ambientes mobile
que congrega bases de dados europeias sobre doengas raras [10].

Nosso grupo de pesquisa (Rede Raras - Observatério de Doencas Raras),
tomando como modelo a iniciativa europeia, iniciou a identificacdo e a descricao
dos requisitos necessarios para o desenvolvimento de um software brasileiro de
informagoes sobre doengas raras. Buscamos identificar, junto a profissionais de
satde e a associagdes de pacientes, quais seriam as funcionalidades que deverao
estar presentes no projeto. Chegamos a quatro proposicdes bésicas:

(1) um servidor contendo médulos de bancos de dados de informacgdes
epidemioldgicas, de bases bibliograficas, de protocolos de
tratamento, legislacdo pertinente, etc.;

(2) RarasNet - um moédulo de aplicativo para smartphones com as
seguintes funcionalidades:

e acesso a base de dados acima mencionada

e interoperabilidade com a base de dados internacional
OrphaData (http:/ /www.orphadata.org)

¢ interoperabilidade com bases de dados internacionais
(OMIM, PubMed, etc)

(3) NotiRaras - um aplicativo para smartphones com as seguintes
funcionalidades:

e interoperabilidade com sistemas nacionais de informacado
em satde (DataSUS)

e auto notificagdo de pacientes

e notificagdo de pacientes por profissionais de satdde,
mediante cadastro de CID

e cadastros de servigos de satide e centros de especialidades

(4) RedeRaras - um moédulo de rede social e comunicacdo em tempo
real para trocas de experiéncias entre pacientes e profissionais de
sadde.
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Assim, propde-se, no presente projeto, o desenvolvimento das
proposi¢des (1) e (2), com a extensdo da andlise de requisitos necessarios,
modelagem de dados e definicdo de um protétipo voltado para web e android.
Algumas etapas de modelagem de dados ja foram iniciadas (Figura 1), mas ha
que se avangar no desenvolvimento das bases relacionais e da interface para o
usudrio,

"] usuario_tem_amigo ¥
¥ userio id INT

¥ ususrio_id1 INT

desde DATE

scsto EINARY

] doenca v
4 INT
nome VARCHAR(4S)
omim VARCHAR(45)
O VARCHAR(45)
prevaesxca BIGINT
J forum_pestagem v ] usuario_tem_doenca ¥ R
T . - heredhrieisde VARCHAR(4S)
= suerio 4 INT S
exto LONG VAROUAR = el ate (45)
crado DATETIME 7 Sagrsticn DATE SN LOMG WACHAR ] doenca_tem_classificacao v
>
¥ topko_d INT sintomes DATE ¥ classificaca id INT
(45)
¥ autor_id INT he VARCHAR » ¥ doenca_id INT
senhs VARCHAR(45)
[ A, . -k NS >
tipo INT
e
gener CHAR
—————————— —H O nascimento DATE ) usuario_tem_profissional_saude ¥
3 v imagem MEDIUMBLOB ¥ usario it INT
forum _secao L «
> cdade i ¥ profissonsl i INT
e -, (e 4ol & cidade jo INT prof 1
i tisto_perfil LONG VARCHAR >
nome VARCHAR(4S) 0————} - T classin P
ndce INT T
= i v i
b et LONG VAROHAR. B —m e T fome VARCHAR(45)
I ] profissional_saude ¥ |
| | decrican LowG Vo AR
——— ¥ usuario_xd INT >
I especielidade VARCHAR(E0)
5 1 enderecs VARCHAR(ISD)
) cidade v CRM VARCHAR(4S)

telfore VARCHAR(E0)
nome VARCHAR(180)

WINT
nome VARCHAR(S0)

gl >
poputiaca IN

& estado 14 INT

Tlestado v
6 INT
e VARCHAR(EO)
s VAROUR(3)
s VARCHAR(SS)
>

Figura 1: Modelo de dados para criagdo de aplicativos da Rede Raras.

O Observatoério de Doencas Raras da Universidade de Brasilia tem sido
incubado dentro do Centro de Tecnologias Educacionais Interativas em Satde
(Centeias - UnB), que conta com equipe de satde coletiva e de ciéncia da
computagdo, além de infraestrutura de internet, hardware e software capaz de
suportar o desenvolvimento e implementagao do aplicativo RarasNet.

7.2 Objetivos

Estabelecer e fornecer aos profissionais de satde, pacientes, associagdes civis e
publico em geral, uma plataforma nacional de informacao sobre doencas raras, com
orientagdes de satide, informagdes sobre centro de referéncias e especialistas, dados
de pesquisa e base de dados bibliografica nacional, servida por aplicativos web e
mobile (Android).

7.2.1 Objetivos especificos:
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Criagdo de uma base de dados bibliograficos e de informagdes nacionais sobre
doencas raras;
Desenvolvimento de uma plataforma web para veiculacdo de informagodes
sobre doencas raras;
Estabelecimento e oferta de um aplicativo mobile para consulta a referida
base de dados;
Fortalecimento da equipe de desenvolvimento da Rede Raras para oferta de
aplicativos relacionados ao tema das doencas raras;
Consolidar a Politica Nacional de Doencas raras pela educagao e formacao
continuada de profissionais de satide e populagdo em geral.

8. Ambiente para o teste do protétipo

No CENTEIAS contamos com estrutura robusta de servidores com ambientes web e
virtualizacdo necessarias e suficientes para testar o protétipo, bem como hospedar
em carater permanente a base de dados necessaria para manter a atualidade e
funcionalidade do aplicativo em java.
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