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EDITORIAL

E uma alegria testemunhar a apresentacdo formal do
Programa Day Hunter nesta revista. Trata-se de uma iniciativa
inovadora e bem-sucedida de auxiliar na construcao de um
atendimento de qualidade as pessoas com doencas raras e
seus cuidadores.

Aqui falamos da rotina de cuidados de nao apenas 13
milhdes de brasileiros, mais de 50 milhdes de pessoas que
se veem imersas na tentativa de encontrar diagnostico,
tratamento e profissionais preparados para cuidar de seus
familiares e amigos.

O modelo € ousado, mas o tempo tem provado que a ideia
nao é so factivel, como capaz de produzir atendimento de
qualidade e economia para os cofres publicos. Uma proposta
de troca, parceria com centros de qualidade e inovacao.

A certeza de que encontramos o caminho esta no total e
na qualidade das instituicoes parceiras envolvidas. E ainda
no retorno de pacientes e cuidadores, nossos mais valiosos
companheiros de jornada. A todos, segue nosso obrigada pela
confianga e aposta no programa.

Em meu nome e de Fernanda, minha esposa e cocriadora
deste programa, registro o compromisso em seguir com
este trabalho e avancar em propostas inovadoras focadas no
paciente, como a Casa dos Raros - um sonho que nasceu e foi
gestado com muito carinho no programa Day Hunter.

Seguimos!

Antoine Daher
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ORIGEM DO
DAY HUNTER

Day Hunter € um programa
inovador que visa fornecer orien-
tacao e apoio multiprofissional
a pacientes com doencas raras.
Seu principal objetivo & criar um
modelo replicavel de orientacao
e encaminhamentos que abran-
ge todo o percurso do diagnodsti-
co ao tratamento.

O Day Hunter oferece informa-
cdes essenciais para a jornada de
cuidados, incluindo encaminha-

mentos para especialistas, acom-
panhamento continuo, educacao
e esclarecimento de duvidas tan-
to para familiares quanto para os
proprios pacientes.

No cenario brasileiro, poucos
centros de doencas raras dis-
pdéem de atendimento multipro-
fissional, no qual o paciente é
avaliado por profissionais de di-
ferentes especialidades em um
mesmo momento. Em muitos

casos, o paciente € encaminha-
do a especialistas, enfrentando
longas filas de espera e desinfor-
macao sobre as condicoes raras.
O Day Hunter tem se destacado
Nnao apenas por preencher essa
lacuna, mas tambem por de-
sempenhar um importante papel
educacional no treinamento de
profissionais de saude, especial-
mente em instituicdoes com equi-
pe vinculada a universidades.



A historia por tras da
criacio do Day Hunter

Em 2012, Antoine Daher foi confrontado com uma
nova realidade quando descobriu que seu filho, An-
thony, sofria de uma doenca rara conhecida como
Sindrome de Hunter (Mucopolissacaridose Tipo 1.
Diante dessa adversidade, Daher encontrou supe-
racao e também se transformou em referéncia para
outros, fundando a Casa Hunter e dedicando sua
vida ao auxilio de pessoas acometidas por doencas
raras no Brasil.

O projeto Day Hunter surgiu em 2014, dois anos
apos a descoberta da condicao de Anthony. Essa
iniciativa nasceu de uma jornada longa e ardua per-
corrida por Antoine e sua esposa, Fernanda Daher,
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desde o diagnostico até a busca por um tratamento
adequado para seu filho.

As doencgas raras caracterizam-se frequentemen-
te por serem multissistémicas e apresentarem sinto-
mas pouco especificos. Esta complexidade diagnos-
tica exige a intervencao de profissionais de saude de
diversas especialidades. Alem disso, a escassez de
profissionais de saude capacitados e a falta de cen-
tros de saude especializados nessas doencas com-
pdem um panorama desafiador, que pode prolongar
o processo de obtencao de um diagnostico conclu-
sivo para um periodo que comumente varia entre 4
€ 20 anos.

DAY HUNTER 2023
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Inovando o atendimento
com um novo modelo

A concepcao de um modelo de atendimento
voltado para doencas raras surgiu em 2014 no Ins-
tituto da Crianca e do Adolescente do Hospital
das Clinicas da Faculdade de Medicina da Uni-
versidade de Sao Paulo, sob a coordenacao da
Dra. Chong Ae Kim. Na época, especialistas em
diferentes areas desenvolveram um sistema de
atendimento multiprofissional e interdisciplinar
que poderia ser aplicado em outros locais.

Profissionais como fonoaudiologos, fisiotera-
peutas, psicologos, neuropsicélogos e odontope-

diatras colaboraram na primeira implementacao
do Day Hunter. Eles estudaram as doencas de
maior prevaléncia e suas manifestacdes clinicas
para orientar pacientes e familias na jornada em
busca de diagnostico, tratamento e programas de
reabilitacao. A experiéncia demonstrou a necessi-
dade urgente de equipes multiprofissionais espe-
cializadas em doencas genéticas raras.

Modelo de Estruturacio do Day Hunter

Abre espaco para
os atendimentos do
Day Hunter

Estabelece contrato de
parceria com a instituicao
de ensino

Define modelo de
coordenacao
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Estabelece contrato de
trabalho voluntario com
profissionais de saude

Instituicao de
Saude

Day Hunter

Contrata
Voluntarios

Seleciona / recruta
profissionais para o
atendimento

Contrata / Recruta
Voluntarios

Profissionais
de Saude

Realizam o atendimento de
forma voluntaria
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Uma jornada do projeto ao
programa

Em 2017, o Instituto de Genética e Erros Inatos do
Metabolismo (IGEIM) em Sao Paulo, liderado pela
Dra. Ana Maria Martins, comecou a sediar os atendi-
mentos do Day Hunter. A coordenacgao do programa
foi entregue a Regina Bernardes Ferreira EL Khoury,
que também participou do desenvolvimento do mo-
delo de atendimento. Na expansao do Day Hunter
em Sao Paulo, a equipe passou a contar com assis-
tente social para atender as crescentes demandas
por orientacao nesta area.

Em 2018, a iniciativa expandiu para o Rio de Janei-
ro e iniciou os atendimentos no servico de doencas-
neuromusculares do Hospital Universitario Gaffree e
Guinle, sob a coordenacao da Dra. Karina Lebeis.

O programa estendeu-se para Salvador, Bahia,
em 2020, onde foi realizada a parceria com a Escola
Bahiana de Medicina e Saude Publica, sob a coorde-
nacao da Dra. Marcela Camara Machado Costa.

O programa chegou ao Centro-Oeste do pais em
2021, com a assinatura da parceria com o Departa-
mento de Doencas Raras do Hospital de Clinicas
da Universidade Federal de Goias, coordenado pela
Dra. Lusmaia Damaceno Camargo Costa. A expansao
mais recente ocorreu em Belo Horizonte, atraves da
adesao ao programa pelo Instituto Superior de Medi-
cina (ISMD), fundado pela Dra. Raquel Vilela.

Instituicoes Parceiras

DESI Loghin

INSTITUTO DE GENETICA GUINLE
EERROS INATOS Godo et
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E’ Qﬁ!;!wmy& Hospital das Clinicas

Dra. Chong
AeKim | 1

Dra. Ana
Maria Martins

A historia do Day Hunter esta diretamente liga-
da a duas referéncias medicas em doencas raras
do Estado de Sao Paulo: Chong Ae Kim e Ana Ma-
ria Martins. As duas geneticistas participaram do
processo de criacao do modelo, hoje presente em
cinco estados brasileiros.

Para a Dra. Chong, do Instituto da Crianca (ICr/
HCFMUSP) do Hospital de Clinicas de Sao Paulo,
o programa materializou o sonho de implemen-
tar um modelo de atencao integral e multidisci-
plinar. “O atendimento dos nossos pacientes com
doencas genéticas por uma equipe multiprofis-
sional era um sonho. Apesar de existir uma equi-
pe multiprofissional em diversas outras especia-
lidades médicas, nao existia para doencgas raras”,
relembra a médica.

Para a Dra. Ana Maria Martins, que abriu as
portas do Instituto de Genetica e Erros Inatos do
Metabolismo - (IGEIM) aos atendimentos do Day
Hunter de Sao Paulo, a importancia do trabalho
multidisciplinar € total. “O médico € fundamental
para o diagnostico, mas € a orientacao e o cui-
dado dos profissionais da equipe multidisciplinar
que ajudam e modificam o dia a dia dos pacientes,
para uma melhor qualidade de vida", avalia.



Fluxo de atendimento

no Day Hunter

No Day Hunter, a chegada dos pacientes e resultado de encaminhamentos medicos,

indicacoes de instituicoes ou fruto de buscas na internet.

AVALIACAO

Inicialmente ocorre o acolhimento
cuidadoso das familias e dos pa-
cientes, seguido por uma avaliacao
abrangente. Esta avaliacao, que
pode ser concluida em um unico dia
ou por meio de sessdes programa-
das, € adaptavel e, em certos casos,
pode ser conduzida on-line. A equi-
pe se reune para analisar cada caso
de forma individual, estabelecendo
orientacdes personalizadas, proto-
colos terapéuticos apropriados e
determinando os encaminhamentos
necessarios.
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ORIENTACAO

ApOs a avaliacao, paciente e familia-
res sao orientados sobre a doenca,
tratamento e condutas terapéuticas.
Os profissionais de psicologia ofere-
cem sessoes especiais, auxiliando-
-0s a enfrentar os desafios frequen-
tes nesta jornada. Alem disso, sao
fornecidas informacdes sobre como
acessar os servicos do SUS e outros
disponiveis, bem como esclareci-
mentos sobre os direitos do paciente
com doenca rara. Quando necessa-
rio, ha encaminhamentos para exa-
mes, aconselhamento genético ou
outros servicos.

ACOMPANHAMENTO

Ha um compromisso em manter
contatos regulares para monitorar a
evolucao dos pacientes e a imple-
mentacao das orientacoes forneci-
das pela equipe. Esse estagio pode
incluir reavaliacoes e ajustes neces-
sarios. Cada paciente € acompanha-
do, pelo menos uma vez por ano,
com a possibilidade de sessdes on-
-line. Durante este periodo sao co-
letadas informacgoes relevantes que
auxiliam na analise da evolucao da
doenca ao longo do tempo.

DAY HUNTER 2023



Cases e Depoimentos de
Pacientes e Cuidadores

Day Hunter Goiania

Mikaely, de 13 anos, moradora de Balsas, no Ma-
ranhao, apresentava problemas respiratorios cro-
nicos desde os 7 meses de idade. Ela foi admitida
no Day Hunter Goidnia apds uma série de com-
plicacdes e desnutricao. A equipe realizou ava-
liacbes com medicos, psicologos, nutricionistas e
assistente social, alem de exames diversos para
diagnostico. Depois de uma internacao hospitalar,
o grupo discutiu o diagnostico final (Bronquiecta-
sias Secundarias a Bronquiolite Obliterante Pos-
-infecciosa) com a familia e tambéem o plano de
manejo da doenca. Ela iniciou o tratamento com
medicamentos especificos, fisioterapia, ventilagcao
noturna, oxigenoterapia domiciliar e dieta, levando
a melhoras na funcao pulmonar e ganho de peso.

Chegamos no local certo, que conseguiu
nos dizer realmente o que ela tinha.
Agradeco muito a equipe que nos acolheu
e esta fazendo o tratamento dela. Foi
uma experiéncia muito boa. Fomos bem
atendidas desde a hora que chegamos
por todos os profissionais que tivemos
contato’, conta a mae de Mikaely.




Day Hunter Salvador

A paciente Leticia, moradora de Camamu, Bahia,
apresentou atraso motor desde os 7 meses, nao con-
seguindo ficar de pé ou sentar-se sem apoio. Aos 14
meses, sO engatinhava. O diagnostico de Atrofia Mus-
cular Espinhal (AME) Tipo 2 foi aos dois anos de idade.
Ela chegou ao Day Hunter Salvador em 2020, depois
de ser encaminhada pela neuropediatra por suspeita
da doenca rara, a qual foi confirmada por teste geneti-
co. Desde entao, passa por acompanhamento regular
com a equipe multidisciplinar, com retornos a cada
quatro meses. O seu plano de cuidado inclui tera-
pia modificadora de doenca associada a reabilitacao
multidisciplinar (Fisioterapia, Psicologia, Fonoaudiolo-
gia, Enfermagem e Nutricao). A terapia medicamen-
tosa foi iniciada aos 3 anos, com excelente adesao e
regularidade ao tratamento pela familia, que criou fer-
ramentas para ajudar a adaptacao da crianga nas ati-
vidades diarias (como um parapodium, equipamento
utilizado para auxiliar na manutencao de sua postura,
feito de madeira e barras de apoio com tubo de PVC).
Na 102 dose da medicacao, Leticia registrou ganhos
na mobilidade e respiracao.

- « N

Em todos os lugares que passamos,
ninguém entendia o que era a AME e aqui
nos nos sentimos acolhidas de verdade. A
orientacd@o dos profissionais e o carinho sédo
incriveis. SO tenho que agradecer’, afirma a
mae da paciente.
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Totalde
Atendimentos

1157

730 atendimentos

atendimentos

2019

2020

(") Crescimento composto ao ano

A expansao do programa tem sido notavel,
com um crescimento de quase 5 vezes na
quantidade de atendimentos ao longo dos ul-
timos 4 anos. Este aumento deve-se nao ape-
nas a abertura de novas unidades, mas tam-
bém ao incremento dos atendimentos em cada
uma delas.

Os atendimentos virtuais, que desempenha-

66%"

+87%

3360
atendimentos

+56%

2160

atendimentos

2022

2021

ram um papel crucial na ampliacao do alcance
do programa Day Hunter, foram introduzidos
em 2020 em resposta a pandemia da Covid-19.
O objetivo era garantir a continuidade dos ser-
vicos de acompanhamento, aléem de fornecer
orientacdes essenciais sobre como manter
as terapias e a reabilitacao em meio as novas
condi¢cdes impostas pela pandemia.

DAY HUNTER 2023
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Doencas Raras ja
atendidas no Day Hunter

Ao longo dos ultimos quatro anos, o Day Hunter
registrou atendimentos relacionados a quase
200 diferentes doencas raras. Entre as pato-
logias que demandaram um maior volume de
atendimentos estao as que requerem interven-
coes mais frequentes.
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Patologias com o maior numero
de atendimentos em 2022

Esclerose Lateral Amiotrofica (ELA) Amiloidoses

Atrofia Muscular Espinhal (AME) Doenca de Pompe

Distrofia Muscular de Duchenne (DMD) Doenca de Charcot-Marie-Tooth (CMT)
Distrofia Muscular de Cinturas Sindrome de Sotos

Fibrose Cistica Artrogripose Multipla Congénita
Distrofia Miotonica ou Doenca de Steinert Sindrome de Williams

Ataxia Espinocerebelar Sindrome de Dravet

Mucopolissacaridoses (MPS) Tipo |, Tipo I,
Tpo lll, Tipo IV e Tipo VI

Sindrome DiGeorge Doenca de Huntington

Distrofia Muscular Congénita

Miastenia Gravis e Congénita Esclerose Tuberosa (Sindrome Bourneville)

Numero de
pacientes
atendidos

Desde o seu inicio em 2014, © pro-
grama Day Hunter ja realizou ava-
liacdes em mais de 5 mil pacien-
tes. No ano de 2022, considerando
aretomada gradual das atividades
e atendimentos que se normaliza-
vam devido a pandemia, o progra-
ma prestou assisténcia a aproxi-
madamente 900 individuos.
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O trabalho da equipe
multiprofissional

As equipes do Day Hunter saoin-
tegradas por diversos profissionais
de saude, que incluem meédicos e
outros especialistas, favorecendo
uma abordagem multidisciplinar
extremamente necessaria para
diagnostico, orientagbes e enca-
minhamentos dos pacientes com
doencas raras. A composicao des-
sas equipes pode variar de acordo
com o perfil clinico dos pacientes e
o local de atendimento.

A atencao multidisciplinar mos-
tra-se crucial tanto para as do-
encas raras que dispdem de tra-
tamento farmacologico, quanto
para aquelas para as quais ainda
nao ha tratamento especifico.
Nesses ultimos casos, as orienta-
coes para reabilitacao sao deter-
minantes para a melhoria na qua-
lidade de vida do paciente.

Entre os anos de 2019 e 2022
foi registrado um numero signi-

ficativo de atendimentos, des-
tacando-se particularmente as
areas de Psicologia, Fisioterapia
e Fonoaudiologia. Sao especiali-
dades que muitas vezes necessi-
tam de mais de um atendimento
para fazer o acolhimento e a ava-
liacao dos pacientes. Em 2022, o
Day Hunter ja dispunha de uma
equipe de mais de 30 profissio-
nais dedicados, atuando nas cin-
co unidades de atendimento.



Atendimentos

por Especialidade
(2019 a 2022)

Psicologo + Neuropsicologo
Fisioterapeuta

Medico

Fonoaudiologo

Nutricionista

Enfermeiro
Assistente Social 325
Terapeuta Ocupacional 211
Dentista 185

1664

1575
1307
1156
778

516

Independentemente da patologia, o acolhi-
mento prestado aos pacientes e suas familias pe-
los psicologos, apresenta-se como um elemento
fundamental do Day Hunter, desde o inicio. Em
todos os quadros de equipe, eles tém o compro-
misso continuo de garantir que pacientes e cui-
dadores sintam-se verdadeiramente acolhidos,
compreendidos, respeitados e apoiados.

A pratica interdisciplinar na clinica € benéfica

© © © 0 0 0 000 0000000000000 000000000000 000000000000 0000000000000 0000

nao somente para os pacientes, mas tambem
para os profissionais. A troca de ideias e infor-
macdes promove a expansao do conhecimento
e o aprimoramento do raciocinio clinico entre os
colaboradores. Isso significa formacao e capa-
citacao de mais profissionais de saude em do-
encas raras, bem como a geracao de dados que
podem contribuir com iniciativas voltadas para
a causa.

DAY HUNTER 2023
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Quem faz o Day Hunter acontecer
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Psicologo e Neuropsicologo:
oferecem acolhimento, apoio e
avaliacoes neuropsicologicas
para ajudar no diagnostico e no
esclarecimento dos transtornos
e comorbidades comuns em va-
rias patologias raras.

Médico: tem o papel crucial de
analisar a complexidade de cada
paciente para estabelecer diag-
nosticos precisos, especialmen-
te no caso de doencas raras. Eles
explicam os detalhes da doenca
e suas implicacdoes aos pacien-
tes e familiares, ressaltando a
importancia do acompanhamen-
to multidisciplinar e do acon-
selhamento genético quando
apropriado.

Fisioterapeuta: fornece trata-
mento diversificado e especifico
para cada patologia, esclarece
sobre doencas e orienta o uso de
equipamentos. Trabalha em equi-
pe em casos complexos e orienta
sobre atividades fisicas e cuida-
dos em casa e na escola, alem de
acesso a servicos de saude.
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Fonoaudiologo: trata questdes de
atraso na fala e linguagem, distur-
bios da fala e da degluticao. Pro-
move adaptacdes para alimenta-
cao segura nos casos de disfagia,
ajustando estrategias conforme a
progressao da doenca. Tambéem
busca interagir com os profissio-
nais que darao seguimento na
reabilitacao do paciente.

-

Nutricionista: realiza anamnese
e avaliacao nutricional, levando
em consideracao habitos de vida
e alimentares, sintomas e difi-
culdades da doenca. As orien-
tacoes sao personalizadas, vi-
sando qualidade e equilibrio da
alimentacao. A profissional mo-
nitora pacientes desnutridos ou
em situacoes de risco.

Enfermeiro: orienta sobre riscos
de queda, lesdes de pele, engas-
gos e cuidados com gastrostomia
ou traqueostomia. Tambem ofere-
ce aconselhamento sobre o uso
de orteses, adaptacdes no lar e
administracao de medicamentos,
além de orientar familias a procu-
rarem postos de saude locais.

ks

Assistente Social: desempenha
um papel transversal, avaliando
a situacao socioeconomica das
familias, orientando sobre benefi-
cios sociais. Informa sobre leis de
inclusao para criancas com de-
ficiéncia, e trabalha para facilitar
0O acesso a servicos sociais e de
saude. Pesquisa por instituicoes
e servicos de assisténcia, para
orientar sobre locais onde o pa-
ciente pode buscar atendimento.

by

—
Terapeuta Ocupacional: con-
centra-se em melhorar a in-
dependéncia e seguranca dos
pacientes nas tarefas diarias,
criando estratégias e adapta-
coes personalizadas. O acesso a
rede de reabilitacao € um desa-
fio, levando o terapeuta a orien-
tar sobre a reabilitacao em casa,
COM recursos acessiveis.

Dentista: realiza avaliacao bucal
e dentaria, oferece orientacoes
sobre higiene oral e aconselha
conforme as necessidades e
deficiéncias do paciente. Os pa-
cientes podem ser encaminha-
dos para atendimento especiali-
zado, quando necessario.
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Infusﬁes
INFUSIONS

DAY HUNTER

RAROS

& CASADOS

Ao longo de seus 9 anos de
existéncia, o Day Hunter acu-
mulou experiéncia e refinou sua
abordagem. Hoje € evidente que
o atendimento interdisciplinar
realizado por uma equipe multi-
profissional traz beneficios para
os pacientes, seus familiares e os

proprios medicos e especialistas.

O que iniciou como um proje-
to agora possui a solidez de um
programa consolidado, impul-
sionando ganhos no conheci-
mento sobre doencas raras, na
elaboracao de estratégias e na
abordagem para tratamento e

{ay f
SN

f Anay ¢
W ‘0

reabilitacao, além de contribuir
para a formacao e aperfeicoa-
mento de novos profissionais.

Embora o Day Hunter nao te-
nha a intencao de substituir o
sistema publico, sua missao é
contribuir para a expansao de
um modelo de atendimento que
se provou eficaz e sustentavel.
Os profissionais de saude que
passaram pelo Day Hunter se
tornam defensores e divulgado-
res desse modelo, que pode ser
adotado em outras instituicoes
de saude.



Antoine Daher

TA CORm
TENH) rzc.ﬂff
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Mariluce Riegel-Giugliani
e Prof. Roberfo Giugliani
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A efetividade do Day Hunter
e a capacidade de replicar seu
modelo foram a inspiracao para
a criacao da Casa dos Raros, em
Porto Alegre. Iniciativa inédita na
Ameérica Latina, ela nasceu com
0 proposito de desenvolver uma
rede interconectada e dedicada
ao atendimento integral para pes-
soas com doengas raras.

O principal objetivo da Casa
dos Raros & oferecer assistén-
cia abrangente e multidisciplinar,
comecando pelo diagnodstico ra-

lll |1\
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pido e preciso, passando por tra-
tamentos avancados e pesquisas
clinicas focadas em doencas ge-
neticas raras, e culminando com
treinamento e capacitacao de pro-
fissionais de saude para atuar nes-
se campo especifico. Tudo isso foi
possivel gracas a colaboracao en-
tre a Casa Hunter, com o seu fun-
dador Antoine Daher, e o Instituto
Genética para Todos, com o seu
idealizador Prof. Roberto Giugliani.
Visite www.cdr.org.br e saiba mais
sobre a Casa dos Raros.
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LISTA DE PATOLOGIAS RARAS
REGISTRADAS NOS ATENDIMENTOS
DO DAY HUNTER

A
Acidemia glutarica tipo1e 2
Acidemia Matilmalonica
Aciduria L2 Hidroxiglutarica
Adrenoleucodistrofia
Amiloidose
Aplasia Medular
Aqueiropodia
Arterite de Takayasu
Artrogripose Multipla Congénita
Asma Grave
Associacao VACTERL
Ataxia
Ataxia de Friedreich
Ataxia Espinocerebelar
Atrofia Muscular Espinhal (AME)
B
Beta-propeller protein-associated
neurodegeneration (BPAIN)
C
Ceratocone
Cranioestenose
D
Defeito congénito da glicolisacao
(CDG)
Deficiéncia de 3-hidroxiacil-CoA
desidrogenase de cadeia longa
(LCHAD)
Deficiéncia de Biotinidase
Deficiéncia de creatina cerebral
(Deficiéncia cerebral de creatina)
Deficiéncia de enzima alfa 1
antitripsina
Deficiéncia de glicose-6-fosfato
desidrogenase (G6PD)
Deficiéncia de lipase acida lisossomal
(LAL-D)
Dermatomiosite
Diabetes Insipidus
Diabetes Insipidus Nefrogénica

Diplegia Espastica familiar
Discinesia ciliar primaria - DCP
(Sindrome de Kartagener)
Disferlinopatia (Distrofia Muscular do
tipo disferlina)

Disgenesia de corpo caloso
Displasia fibrosa poliostotica
(Sindrome de McCune-Albright)
Displasia Ossea

Distrofia Escapular

Distrofia Mioténica (Doenca de
Steinert)

Distrofia Muscular

Distrofia Muscular Congénita
Distrofia muscular congénita de
Ullrich (Doenca de Ullrich)
Distrofia Muscular de Becker
Distrofia Muscular de Cinturas
Distrofia Muscular de Duchenne
(DMD)

Distrofia Muscular Facio-escapulo-
umeral (DFEV)

Distrofia Oculofaringea

Disturbio de haploinsuficiéncia
SETBP1

Doenca autoinflamatoria - TRAPS
Doenca de Addison (Insuficiéncia
adrenal)

Doenca de Behcet

Doenca de Castleman

Doenca de Charcot-Marie-Tooth
tipo 2z - CMT (Disturbio do
Neurodesenvolvimento associado ao
Gene MORC?2)

Doenca de Fabry

Doenca de Huntington (Sindrome de
Huntington)

Doenca de Kennedy

Doenca de Landing (Doenca

de Norman-Landing / GM1-

Gangliosidose)

Doenca de McArdle (Glicogenose

Tipo V / Miopatia metabolica do

gicogénio)

Doenca de Pompe (Glicogenose Tipo

)

Doenca de Tarui (Glicogenose Tipo

VID

Doenca de Tay-Sachs Variante B1

Doenca do Neurdnio Motor

Doenca Intersticial (Deficiéncia de

TTF1)

Doenca mista do tecido conjuntivo

(DMTC)

Doenca Mitocondrial

Doenca Neuromuscular

Doenca Neuromuscular

Degenerataiva

Doenca por deposito de pirofosfato

de calcio (CCPD)

Doenca pulmonar intersticial

Duplicagao no cromossomo 22nq13
E

Encefalopatia Mitocondrial

Epilepsia

Erro Inato de Imunidade

Esclerose Lateral Amiotrofica (ELA)

Esclerose Lateral Primaria

Esclerose Multipla

Esclerose tuberosa (Sindrome

Bourneville)a

Fibrose Cistica

G
Granulomatose eosinofilica com
poliangeite aguda

H
Hiperplasia Adrenal Congenita (HAC)
Hipertensao Pulmonar
Hipofosfatasia (HPP)
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Homocistinuria

|
Incontinéncia Pigmentar (Sindrome
Bloch-Sulzberger)

L
Leucodistrofia
Leucoencefalopatia com
substancia branca evanescente
(Leukoencephalopathy with vanishing
white matter)

Lipofuscinose Ceroide Neuronal tipo
2 - CLN2 (Doenca de Batten)
Lupus Eritematoso

M
Miastenia Gravis e Congénita
Microcefalia
Microdelacao do cromossomo 1
Microdelecao do cromossomo 2
Microduplicacao 22qi1
Miopatia
Miopatia Central Core (MCC)
Miopatia Congénita
Miopatia Congénita Centronuclear
(CNM)

Miopatia distal

Miopatia inflamatoria

Miopatia Miofibrilar (MFM)

Miopatia Nativa Americana (Miopatia
relacionada ao STAC3)

Miopatia Nemalinica

Miopatias mitocondriais (Sindrome de
Kearns-Sayre)

Miosite

Miosite por Corpos de Inclusao
Familiar (MCIF)

Miotonia Congénita

Mononeurite Multipla
Mucopolissacaridose (MPS)
Mucopolissacaridose (MPS) Tipo |
(Sindrome de Hurler/Hurler-Scheie/
Scheie)

Mucopolissacaridose (MPS) Tipo I
(Sindrome de Hunter)
Mucopolissacaridose (MPS) Tipo IlI
(Sindrome de Sanfilippo)
Mucopolissacaridose (MPS) Tipo IV
(Sindrome Morquio)
Mucopolissacaridose (MPS) Tipo VI
(Sindrome Maroteaux-Lamy)

N
Neurofibromatose
Neurofibromatose tipo 1 (Doenca de
Von Recklinghausen)
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Neuropatia Periférica
Neuropatias
Neurosarcoidose
Nevo Melanocitico Congénito
Gigante

(o)
Osteogénese Imperfeita e
Osteogénese Imperfeita tipo 3

P
Polimiosite
Polineuromiopatia
Polineuropatia
Polineuropatia Amiloidética Familiar
(PAF) Amiloidose
Polineuropatia Desmielinizante
Cronica (CIDP)
Polineuropatia Periferica Axonal
Polineuropatia sensitivo-motora
Porfiria
Pseudo Hipoparatireoidismo

R
Retinose Pigmentar

S
Sequéncia de Pierre Robin
Sindrome Cardio-Facio-Cutanea
(CFC)
Sindrome Cromossémica Duplicacao
7Q
Sindrome da delecao do
Cromossomo 4q
Sindrome de Angelman
Sindrome de Arnold Chiari
Sindrome de Ataxia-telangiectasia
Sindrome de Bartter
Sindrome de Beals (Aracnodactilia
contratural congénita)
Sindrome de Beckwith-Wiedemann
Sindrome de Bloom (Mutacao
genetica no gene BLM)
Sindrome de Borjeson Forssman
Lehmann
Sindrome de Brida aminiotica
Sindrome de Doose
Sindrome de Down (Trissomia 21)
Sindrome de Dravet
Sindrome de Eaton Lambert
Sindrome de Edwards (Trissomia 18)
Sindrome de Ehlers-Danlos
Sindrome de Emery Dreifuss
Sindrome de Goldenhar (Espectro
oculo-auriculo-vertebral - EOAV)
Sindrome de ictiose folicular, alopecia
e fotofobia (IFAP)

Sindrome de Jacobsen (Sindrome de
Delecao 11 - Monossomia 11q)
Sindrome de Jeune (Distrofia Toracica
Asfixiante)
Sindrome de Klippel Trenaunay
Sindrome de Larsen
Sindrome de Leigh
Sindrome de Lesch-Nyhan
Sindrome de Lewis-Sumner
Sindrome de Marfan
Sindrome de Microdelecao 22q11.2
(Sindrome DiGeorge - Sindrome
de delecao 22q11.2 - Sindrome
velocardiofacial)
Sindrome de microduplicagcao 1g21
Sindrome de microduplicagcao 22q11.2
Sindrome de Moebius
Sindrome de Niemann-Pick (Doenca
de Niemann-Pick)
Sindrome de Noonan
Sindrome de perturbacao do
desenvolvimento intelectual-
condrodisplasia QRICH1-relacionada
Sindrome de Pitt Hopkins
Sindrome de Prader - Willi
Sindrome de Rett
Sindrome de Sotos
Sindrome de Sturge-Weber
Sindrome de Tatton- Brown-Rahman
Sindrome de Troyer
Sindrome de Turner
Sindrome de Walker Wauburg
(Distrofia de musculo-olho-cérebro -
Muscle-eye-brain)
Sindrome de Williams
Sindrome de Wilson
Sindrome do Hiper IgE
Sindrome do X fragil
Sindrome Hunter-McAlpine

T
Talassemia Alfa
Tetrassomia 18p
Tetrassomia do 15q 21q 23
Tetrassomia parcial 5q
Tirosinemia
Trissomia parcial do braco curto do
cromossomo 8

\")
Vasculite Anca C
Vasculite do SNP

X
Xantomatose
Xantomatose Cerebrotendinosa
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ASSOCIACAO DE DOENGAS RARAS

Ouvidoria
ouvidoria@casahunter.org.br

Contato
casahunter@casahunter.org.br
pacientes@casahunter.org.br




