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Serviço de Genética Médica – HUPES/UFBA 

Projeto TeleRaras 
potencialidades, resultados, 
desafios e perspectivas 

Teleconsultoria/Teleinterconsultoria 
especializada com intenção de 

encaminhamento: integrando a Atenção Básica 
e a Atenção especializada 
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Conteúdo 
da mesa 

Realização 

• Especialidade Genética Médica e Doenças Raras 

• Política Nacional de Atenção Integral às Pessoas com Doenças Raras 

• Panorama Serviços Genética Médica – Brasil e Bahia 

• Teleraras 

• Potencialidades 

• Resultados 

• Desafios 

• Perspectivas 
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Doenças Genéticas 

Causada por alterações em genes ou cromossomos, 

habitualmente presentes antes do nascimento 

Características 
 Pouco conhecimento médico e de saúde 

 Pouco diagnosticadas 

 Pouco tratadas 

 Poucos investimentos 

Etiologia e Frequência 
 Monogênicos: 2% da população total 

 Cromossômicos: 60% abortos; 6% NM; 0,6% NV 

 Multifatoriais: 5% dos NV e 60% da população total 

 

Doenças Genéticas – Doenças Raras 

Doenças Raras 

• 1: 1.500 (EUA) 

• < 1:2.500 (Japão) 

• < 1:2.000 (European Commision) 

• 65/100.000 (1,3/2.000) Política SUS 

• Número: 6.000 a 7.000 doenças 

• 6 a 8% da população 

Maioria (80%) etiologia genética 
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Genética Clínica 

Especialidade que trabalha na prevenção, 

diagnóstico e tratamento das doenças 

genéticas 

 

 

 

Hereditárias 

Defeitos congênitos 

Doenças genéticas 

Aconselhamento Genético 

Orientar pacientes e familiares, 

fornecendo informações e apoio às 

famílias em risco, para permitir que 

estes compreendam o diagnóstico, o 

curso provável da doença e as 

medidas de controle existentes e os 

riscos de recorrência entre os 

familiares 
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Portaria Nacional de Atenção Integral as 

Pessoas com Doenças Raras (DR) 

30 de janeiro de 2014 
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Diretrizes para Atenção Integral em DR 

Garantia atenção integral aos indivíduos com ou sob risco de DR 

 Acesso a recursos diagnósticos clínicos e laboratoriais 

 Acesso à informação 

 Aconselhamento Genético (AG) 

 Acesso ao tratamento, suporte e apoio 

 Estruturação dos cuidados de forma integrada e coordenada, desde o     acolhimento, 

diagnóstico, tratamento, suporte, apoio até a resolução, seguimento, reabilitação e 

prevenção 
 Envolve 

 Atenção Básica 

 Atenção Domiciliar 

 Atenção Especializada: ambulatorial e hospitalar 

 Centros Especializados em Reabilitação (CER) 

 AG 
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PNAIPDR - Estruturação 

Dois Eixos de Grupos de Doenças 

 

 
Doenças Genéticas 
- AC (precoce e tardia) 

- DI 

- EIM 

Doenças não Genéticas 
- Doenças infecciosas 

- Doenças autoimunes 

- Doenças inflamatórias 

Deficiência  

intelectual 

Anomalias 

congênitas 

Erros inatos 

Metabolismo 

BRASIL. PORTARIA Nº 199, DE 30 DE JANEIRO DE 2014. 

Política Nacional de Atenção Integral às Pessoas com Doenças 

Raras. 2014b. 
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Organização e Desafios 

 Organização  e ampliação da Rede 

de Atenção 

 Suporte Laboratorial 

 Protocolos para a Atenção 

 Treinamento da Atenção Básica 

 Formação especializada 

 Médica 

 Não médica 

 

 

Atenção Especializada 

 Ações diagnósticas e terapêuticas aos 

indivíduos com ou sob risco de DR 

 Estruturados como 

 Serviços de Referência em DR 

(SRDR) 

 Serviços de Atenção Especializada 

em DR (SAE em DR) 

 Matriciamento 
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PRM em Genética Médica 

FFCMPA – PoA/RS 

HCPA – PoA/RS 

HCRP -  RP/SP     

UNICAMP – Campinas/SP   

IC – SP/SP  

UNIFESP – SP/SP 

IFF – RJ/RJ 

IPPMG – RJ/RJ    

UFRJ – RJ/RJ  

UFMG – BH/MG    

Hospital de Base – Brasilia/DF 

UFBA – Salvador/BA    

ESTADO CIDADE REGIÃO SERVIÇO ANO  

DF Brasília CENTRO-OESTE Hospital de Apoio de Brasília 2016 
DF Brasília Hospital Materno Infantil de Brasília 2019 
GO Anápolis Associação de Pais e Amigos dos Excepcionais 2019 

GO Goiânia Hospital Estadual Dr Alberto Rassi* 2022 
BA Salvador NORDESTE Associação de Pais e Amigos Excepcionais 2018 

BA Salvador Hospital Universitário Prof. Edgard Santos 2019 

CE Fortaleza Hospital Universitário Walter Cantídio 2019 

CE Fortaleza Hospital Infantil Albert Sabin 2019 
PE Recife Instituto de Medicina Integral Prof Fernando Figueira 2021 

PR Curitiba SUL Hospital Pequeno Príncipe de Curitiba 2016 

RS Porto Alegre Hospital de Clínicas de Porto Alegre 2016 
SC Florianópolis Hospital Infantil Joana de Gusmão 2019 
RS Santa Maria Hospital Universitário de Santa Maria 2021 

PR Curitiba Hospital Erasto Gaertner 2023 
SC Blumenau Associação Renal Vida* 2023 
SP Santo André SUDESTE Ambulatório de Especialidade da Faculdade de Medicina 

ABC 
2016 

RJ Rio de Janeiro Instituto Federal Fluminense 2016 
SP Ribeirão Preto Hospital das Clínicas da Faculdade de Medicina de 

Ribeirão Preto 
2019 

MG Belo Horizonte Hosp Infantil João Paulo II 2019 
ES Vitória Hospital Santa Casa de Vitória 2019 
SP São J. Rio Preto Hospital de Base de São José do Rio Preto 2020 

MG Juiz de Fora Hospital Universitário da UFJF 2021 
SP Campinas Hospital de Clínicas da Unicamp 2019 
MG Belo Horizonte Hospital das Clínicas da Universidade Federal de Minas 

Gerais 
2022 

MG Bom Despacho Centro de Especialidades Multiprofissionais Dr Ge Cem* 2023 
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Estrutura - Bahia 

 
 SRDR: *APAE/Salvador e *HUPES 

 SAE: *ADAB – doenças neuromusculares 

 Outros atendimentos em Genética – SUS 

 Rede Sarah 

 *EBMSP 

 CER - Santo Antônio 


#Hospital Roberto Santos 

 Acesso - Regulação 

 *Sistema Vida 


#Lista única  

 TeleRaras 

 Grande demanda e não qualificada 

 

 

 

Acosta AX, Abé-Sandes K, Giugliani R, Bittles AH. Delivering genetic education 

and genetic counseling for rare diseases in rural Brazil. J Genet Couns. 2013; 

22(6):830-4  

Educação Genética  

Atenção Básica  
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TeleRaras - Fluxo  

Jorde LB, Carey JC, Bamshad MJ, org. Conceitos e história: o impacto clínico 

das doenças genéticas. In: Genética Médica. 5a ed. Rio de Janeiro: GEN 

Guanabara Koogan; 2017. p.1-5. 

http://telessaude.saude.ba.gov.br/teleraras/ 
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Indicações - consulta genética 

 
 História familiar de doença hereditária 

 Anomalia congênita (AC) isolada ou múltipla 

 Síndromes dismórficas 

 Deficiência intelectual isolada ou não 

 Problemas de crescimento e desenvolvimento puberal 

 Distúrbios de diferenciação sexual / Genitália ambígua 

 Doenças metabólicas (erros inatos do metabolismo) 

 Diagnóstico pré-natal de anomalias congênitas 

 Orientação reprodutiva  para casais consanguíneos 

 Histórico de exposição a teratógenos durante a gravidez 

 Casais com abortos espontâneos de repetição, infertilidade 

 AC de manifestação tardia, como síndromes de câncer hereditário 

Deficiência  

intelectual 

Anomalias 

congênitas 

Erros inatos 

Metabolismo 
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Form – critérios encaminhamento 



Realização 
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Resultados, desafios e perspectivas 

  Dados de consultas do HUPES 

 Início em 2022, total 4 consultas (2 consultas agendadas) 

 34 consultas em 2023 

 19 não agendadas/fornecidas orientações 

 9 agendadas (sintomas de regressão neurológica) 

 1 caso já era atendido no serviço 

 1 caso pedia exame 

 Ficha de encaminhamento não preenchida e/ou poucas informações 

 Campo de anexos melhor explorado com exames complementares e fotos do paciente 

(quando autorizado) 
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Núcleo de Telessaúde da Bahia 

Av. Luis Viana Filho, 400, Secretaria da Saúde, CAB - 1° 

andar - Sala 112-B - Tel:. (71) 3115-9650. 

Agradecimentos 

Equipe do SGM do HUPES/UFBA 

 

axacosta@ufba.br 


