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02 RELATÓRIO DE ATIVIDADES – 2021 

 
 
 

MÊS DE 
JANEIRO 

 
 

 

    

    Dia 11 de janeiro  
 

 
CMS – Reunião mensal  do Conselho Municipal de Saúde - Comissão das 
Doenças Raras. Encontros mensais com o Conselho e associações de 
Doenças Raras. 

         Objetivo desses encontros é implantar o Projeto de Lei 
         Projeto de Lei nº 197/2007, de autoria do vereador Gilberto Natalini (PV/SP), 
         que cria o Programa de Apoio às Pessoas com Doenças Raras. O projeto  
         conta com o apoio da Secretaria Municipal de Saúde, que ficou de encaminhar 
         o mesmo para sanção do Prefeito.  

 
 
 
 

 

 

  Dia 12 de janeiro  

                 
 
           14h - Agenda de trabalho sobre Pesquisa Clínica – Responsável Andreza,  
            Antoine Daher e Roberto Giugliani. 
            Reunião de alinhamento da parceria Casa dos Raros com a Dasa                                                               
D         (Diagnósticos da América S/A) maior empresa de Medicina Diagnóstica 
            e Saúde Preventiva da América Latina e a quarta maior do mundo. 
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  Dia 13 de janeiro 

        
           12h – Câmara dos vereadores, Paola e Antoine Daher foram convidados a  
           conhecer a nova vereadora Cris Monteiro, eleita em primeiro turno e que 
           se comprometeu a trabalhar pela causa dos raros. 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 

  Dia 14 de janeiro 
 

               17h – Marcelo da Carmen’s Medicinals, empresa de pesquisa e  
               desenvolvimento de biofarmacêuticos e nutracêuticos especializados em 
               canabinóides, reunião (zoom) com Dr. Pedro Pierri sobre produtos novos 

     a base de Canabidiol, também conhecida por CBD, é um dos princípios         
...............ativos da Cannabis Sativa, nome científico da maconha. Compõe até 40%               
...............dos extratos da planta e pode ser utilizada como medicamento para 
               diversas doenças, que variam de epilepsia severa a fibromialgia. 
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  Dia 15 de janeiro 

           
 
            09h – Reunião (zoom) Antoine Daher, Andreia Bessa e Rosana 
            para apresentar novas funcionárias responsáveis por projetos  
            Priscila e Elide. 
 
 

 

 

   Dias 20 de janeiro 

 
 

               15h – Reunião Carol, Giovanna, Ariadne e Antoine Daher  – AstraZeneca 
             indústria farmacêutica via zoom, sobre projetos 2021 Casa Hunter e Asbag.  
 
 
 
 
 

 

  Dia 22 de janeiro 
 

           
           
             15h –Reunião de apresentação da empresa Health Meds, focada 
             na produção de medicamentos a partir de Cannabis. Entre 
             os tópicos apresentados:  
             - Pesquisas desenvolvidas pela empresa no Brasil e 
             nos Estados Unidos (onde está concentrada toda a produção); 
             - Possibilidade de parceria para identificação de novos estudos 
             envolvendo doenças raras e medicamentos relacionados ao  
             cannabis medicinal. Participaram da reunião Luciana, Eduardo, 
             Ariadne e Antoine Daher. 
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  Dia 26 de janeiro 

           
            
 
            Paola representou a Casa Hunter na reunião (via zoom) da Secretaria  
            Municipal da Pessoa com Deficiência. Na oportunidade foi apresentada  
            a nova secretária Sra. Silvia Grecco, em substituição à Cid Torquato. 
            Sra. Silvia solicitou este encontro para um primeiro contato com todos 
            os parceiros da secretaria e associações de pacientes.  
     
                                        
                                        Silvia Regina Grecco foi ganhadora do Prêmio FIFA  
                                        Fan Awards 2019 como melhor torcedora do mundo pela 
                                        narração dos jogos do Palmeiras para seu filho Nickollas 
                                        que é cego e autista. Foi secretaria municipal da pessoa  
                                        com deficiência em Santo André, assessora especial, por     
                                        6 anos, na Secretaria Municipal da Pessoa com Deficiência 
                                        de São Paulo e presidente da CPA – Comissão  
                                        Permanente de Acessibilidade, também na capital.    
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  Dia 29 de janeiro 
 

           
            Antoine Daher participou virtualmente do VI Fórum Social Mundial 
            População Idosa, Pessoas com Deficiência e Diversidades em Porto Alegre. 
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          O evento trouxe o debate da sociedade sobre o envelhecimento 
          da população e seus desdobramentos, uma pauta importante e urgente  
          a ser trabalhada. Além disso, o Brasil é plural, com uma população de 
          49,8 milhões de pessoas com deficiência (IBGE, 2010) e com diversidade 
          de gênero, etnias, orientação sexual etc. que permeiam a sociedade e nem 
..........sempre são respeitadas em seus direitos fundamentais.  
          Toni discorreu sobre o cenário atual das doenças raras no Brasil, os  
          desafios que deveremos enfrentar nos próximos 4 ou 5 anos e a importância  
          do projeto da Casa dos Raros que está sendo construída em Porto Alegre.  

 
 

Para assistir a íntegra da participação de Antoine Daher no Fórum acesse: 
https://youtu.be/NL9l-lTzE_c 

 
 
 
 
 
 
 
 
 

 

https://youtu.be/NL9l-lTzE_c


 

 

RELATÓRIO DE ATIVIDADES – 2021 08 

 
MÊS DE 
FEVEREIRO 

 
 

 

 Dias 02 fevereiro 

                
        10h – Reunião Dasa - Agenda de trabalho Comercial (Quinzenal)      
.........responsável Ana Gabriela e Antoine Daher pela Casa dos Raros. 
         Reunião mensal com o Conselho Municipal de Saúde de São Paulo 
         Comissão de Patologia de Doenças Raras. 
         A pauta da reunião foi baseada nas ações do mês das Doenças Raras. 
  
     
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 

 Dias 03 fevereiro 

         16h – Dasa - Pauta: Apresentação do time line da equipe Dasa e Casa 
          dos Raros. Compartilhar definições, alterações das certificações e  
          estrutura Dasa. 

  
 

 

 
 



 

 

RELATÓRIO DE ATIVIDADES – 2021 09 

 
 
 

 Dias 10 fevereiro 

 
 
 
 

           11h  - Treinamento Roche sobre Risdiplan e AME- patologia, medicações 
         existentes  e novas tecnologias, Ariadne Dias participou pela Casa Hunter. 
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 Dias 16 fevereiro 

 

       Visita ao Gabinete da Deputada Federal Maria Rosas.  
            A convite da parlamentar Maria Rosas (PP-SP), o criador e presidente 
            da Casa Hunter, Antoine Daher, realizou uma visita formal ao  
            gabinete da deputada federal. Durante o encontro, foram apresentados 
            os principais objetivos da plataforma da deputada e os trabalhos 
            desenvolvidos pela Casa Hunter. 
            Ex-diretora da Pestallozi por vários anos, a Deputada Federal sinalizou 
            o interesse de acompanhar de perto a pauta das doenças raras no 
            Congresso Federal. Outro importante tópico apresentado no encontro 
            foi a possibilidade de publicação de compêndio sobre legislação relativa 
            às doenças raras pela Imprensa Oficial. 
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 Dia 18 fevereiro 

 

        Em fevereiro, mês em que o mundo trabalha a conscientização sobre 
        as doenças raras, a Casa Hunter, com apoio da Febrararas, promoveu 
        lives com assuntos inéditos. 
        Iniciamos as atividades recebendo os autores de um estudo inédito  
        brasileiro, publicado recentemente no "American Journal of Medical  
        Genetics"  sobre Covid e Doenças Raras. 
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 Dia 18 fevereiro 

 

         Fernanda Batista, Coordenadora do Projeto Hunter Móvel, participou 
         da live com a advogada especialista em direito médico e da saúde,  
         Viviane Guimarães, ligada ao Grupo Mulheres do Brasil, Núcleo Recife. 
         Durante o encontro, Fernanda falou sobre o livro "O Gol de Rodas",  
         que narra a história do paciente Ramon e sua experiência como 
         atleta cadeirante. 
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 Dia 22 fevereiro 

 
 

         Antoine Daher, presidente da Casa Hunter e Febrararas, participou 
         da Live “Diálogos Estadão” Inovação nas Doenças Raras. O tema  
         foi os benefícios das terapias gênicas para o mundo dos raros. 
         Toni iniciou respondendo como se define uma doença rara e apresentando 
         as dificuldades que os pacientes enfrentam no Brasil. Ao decorrer do debate  
         o presidente da Casa Hunter e Febrararas falou sobre seu desejo de um  
         novo modelo de atendimento médico no Brasil e a Casa dos Raros.   
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 Dia 22 fevereiro 

 
        Fórum aprimoramento dos serviços em doenças raras Takeda 
        Tema: A importância dos Serviços em Doenças raras para os pacientes. 
        Apesar dos avanços, o Brasil ainda apresenta dificuldades quanto a rede 
        de exames diagnósticos, garantia de fornecimento contínuo e ininterrupto 
        de medicamentos órfãos, número de centros de referência abrangente e  
        capaz de atender a demanda, além da capacitação de equipes de saúde 
        desde a atenção básica, para identificação precoce e tratamento 
        compartilhado. 
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 Dia 23 fevereiro 

 
Antoine Daher presidente da Casa Hunter e 
Febrararas, e Sumaya Afif da ABEM 
(Associação Brasileira de Esclerose 
Múltipla), conversaram sobre Doenças 
Raras. O encontro foi transmitido pelo 
Instagram da ABEM. 
Conquistas Legislativas e de Políticas 
Públicas em Saúde - quais foram as 
principais conquistas e o que ainda está em 
transformação na política pública de saúde 
para as pessoas com doenças raras; 
Como as associações membros da 
Febrararas, como a ABEM, são 
fundamentais para transformação das 
políticas públicas em saúde. 
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 Dia 25 fevereiro 

 

         Antoine Daher participou da segunda edição do seminário do jornal 
         Folha de São Paulo sobre doenças raras. Especialistas e convidados 
         discutiram as novas formas de diagnósticos e tratamento de doenças  
         raras, inclusive em relação à vacina de Covid-19. O evento abordou 
         também a vida do paciente raro em relação a sua vida pessoal 
         e profissional.     
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 Dia 25 fevereiro 

 

         A webinar da Veja Saúde contou com a participação de Antoine Daher. 
         O presidente da Casa Hunter e Febrararas falou, entre diversos assuntos, 
         sobre a jornada dos pacientes portadores de doenças raras e sobre 
         pontos que toda pessoa, paciente ou não, deveria saber sobre o assunto. 
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 Dia 26 fevereiro 

 
         Antoine Daher, presidente da Casa Hunter e Febrararas, participou ao 
         lado do amigo e médico geneticista do HCPA (Hospital das Clínicas 
         de Porto Alegre) Dr. Roberto Giugliani do evento Cidade Rara Eixo 2021.  
         Durante 1 hora os fundadores da “Casa dos Raros” primeiro centro de 
         atenção integral e treinamento em doenças raras, conversaram sobre 
         Terapia Gênica "Quais terapias gênicas estão tendo movimentação 
         para doenças raras”.  
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 Dia 26 fevereiro 

 
 

Live organizada pela Interfarma em parceria com a Frente Parlamentar de Doenças 
Raras - "Avanços e Desafios da Política de Atenção Integral às Pessoas com Doenças 
Raras". Antoine Daher participou dos debates, ao lado de diversas personalidades do 
universo médico e político brasileiro voltado ao mundo das doenças raras. “Este 
evento é um compromisso assumido por todos com a saúde da sociedade e uma 
busca constante por tecnologias e inovação para beneficiar os pacientes” afirmou na 
abertura dos trabalhos, Elizabeth de Carvalhaes presidente da Interfarma.   
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 Dia 27 fevereiro 

 

 
         Às 19h teve início mais uma live pelo Dia Mundial da Doenças Raras! 
         Com a participação de Raphael Boiati, diretor da Casa Hunter e membro 
         do Comitê de ética do HC USP, a realização foi do Conselho Municipal da 
         pessoa com deficiência de Jacareí. A conversa foi sobre "Conscientização 
         e reflexão: a importância do acesso à informação para o paciente obter o 
         diagnóstico e prognóstico com vistas a melhor qualidade de vida. Interesse 
         e comunicação entre os profissionais e setores da rede, para o atendimento  
         ao paciente. Dificuldades enfrentadas e desafios”. 
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 Dia 28 fevereiro – Dia Mundial das Doenças Raras 

 
 

          No Dia Mundial das Doenças Raras, Antoine Daher participou da webinar 
          “O Raro na Razão, no Amor, no Respeito e na Operatividade”. Os debates 
          abrangeram dificuldades de acesso ao diagnóstico e aos cuidados 
          adequados à saúde do paciente raro, que são decisivos para seu tempo 
          e qualidade de vida. Outro tema recorrente foi o preconceito e as  
          barreiras sociais que o paciente raro enfrenta em seu cotidiano 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 



 

 
 
 
 

RELATÓRIO DE ATIVIDADES – 2021 30 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 



 

 
 
 
 

RELATÓRIO DE ATIVIDADES – 2021 31 
 
 
 

 Dia 28 fevereiro – Dia Mundial das Doenças Raras 

 
 
 

 
 

 
 
 
 
Em homenagem ao Dia Mundial das 
Doenças Raras, a Casa Hunter em 
parceria com a Ótima, levou pelo 
segundo ano consecutivo a campanha de 
conscientização aos pontos de ônibus da 
cidade de São Paulo.  
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Em mais uma atividade pelo dia dos raros,  
os relógios da maior cidade do Hemisfério Sul 
acordaram com uma mensagem especial! 
Confira nas fotos mais uma iniciativa da Casa 
Hunter e da Secretaria Municipal da Pessoa 
com Deficiência (SMPED). 
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 Dia 28 fevereiro – Dia Mundial das Doenças Raras 

 
 
 

 
 
 
 
 
 

Aqui somos todos raros! A Casa Hunter 
promoveu a celebração de um “Dia Raro”, 
respeitando todos os protocolos de segurança. 
Uma sessão de cinema no Drive in, com direito 
à pipoca, refrigerante e muita diversão para os 
filiados Casa Hunter! Realizado no Alpha Cine, 
em Alphaville, o evento foi atrelado à uma 
campanha de doações pelo site doabrasil.org. 
 
 
 
 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 



 

 
 
 
 

RELATÓRIO DE ATIVIDADES – 2021 34 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 



 

 
 
 
 

RELATÓRIO DE ATIVIDADES – 2021 35 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 



 

 

RELATÓRIO DE ATIVIDADES – 2021 36 

 
MÊS DE 
MARÇO 

 
 

 

 
 

 Dia 01 março – Live “Imunização e Doenças Raras.” 

 
 

         Um estudo inédito no Brasil e no mundo, desenvolvido com a 
         participação de médicos imunologistas e geneticistas especializados 
         em doenças raras. A transmissão foi realizada no canal do YouTube 
         da Casa Hunter.  
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        Dra. Tânia Petraglia e Dr. Salmo Raskin fizeram parte da organização e  
        revisão do documento deste estudo inédito.   
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          A senadora Mara Gabrilli e o deputado federal Dr. Pedro Westphalen  
          marcaram presença nos debates da live.  
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 Dia 01 de Março 

 
         Rare Disease Day Alexion Brasil 
 
         A paciente rara Pamela Notario abriu o evento contando sua história 
         e para permanecer como protagonista do evento, foi também moderadora, 
         tendo realizado todas as perguntas da roda de conversa, cujo tema foi  
         "Revelando cuidados raros. Quais são as etapas além do tratamento e do 
         diagnóstico".  
  

         Tratou-se de um evento interno da Alexion via Zoom, no qual sondaram 
         boas práticas e celebraram com o evento, o dia mundial das Doenças Raras. 

  

         Os convidados foram:  
         Leticia Oliveira - Casa Hunter 
         Maria Cecilia Oliveira - AFAG 
         Heithor Zanini - AFAG  

  

         E os temas debatidos foram:  

• Cuidado com saúde mental dos pacientes raros (impacto psicológico em 
pacientes e familiares recém diagnosticados / impactos da pandemia na saúde 
mental) 

• Desafios na manutenção dos tratamentos 

• Interlocução com entes governamentais 

• Horizonte das doenças raras 

          Ao final, houve um momento para perguntas e um vídeo sobre a jornada 

         do paciente. 
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 Dia 02 março  

 
 
 

         Visita técnica de Valdomiro Silva (Casa Hunter) e Bruno Giugliani 
         (arquiteto da obra da Casa dos Raros em Porto Alegre), ao Jales Clube 
         na cidade de Jales, interior de São Paulo. A conexão foi realizada pela 
         deputada Carla Zambelli, os representantes do clube pretendem ceder 
         uma parte de sua propriedade para uma futura instalação de uma nova  
         unidade da Casa dos Raros. O Jales Clube tem 140 mil metros quadrados 
         e por estarem próximos à fronteira com o estado de Mato Grosso do Sul a 
         intenção é de uma Casa dos Raros para atender a região centro oeste 
         do Brasil  
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 Dia 04 de março 

 

 

Bate-papo sobre “Rare Diseases Day”. Fernanda Batista, vice-diretora 

da AAME (Amigos da Atrofia Muscular Espinhal) e Antoine Daher, 

presidente da Casa Hunter e Febrararas, conversaram sobre o Dia 

Mundial das Doenças Raras no canal do Instagram da AAME.   
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 Dia 08 de março 

 
 

Webinar emendas parlamentares   
Políticas Públicas com base em evidências 

 
 
 

         Palestrantes e mediadores: Deputado Felipe Rigoni / Eduardo Araujo / Priscilla 
         Almeida / Rogelio Pegoretti. 
 
 
         Felipe Rigoni Lopes é um engenheiro, coach e político brasileiro, 
         deputado federal pelo Espírito Santo. Em 2018, foi eleito o segundo 
         deputado federal mais votado do Espírito Santo, com 84.405 votos,  
         e o primeiro deputado federal cego da história do Congresso. 
 
         O deputado defende que os investimentos devem ser realizados  
         baseados em evidências às Políticas Públicas. Dessa forma ele criou  
         o Edital de Emendas Parlamentares. As inscrições das propostas 
         ficam disponíveis por um determinado tempo, aguardando o envio 
         de projetos para a seleção de projetos. Ao todo, R$ 12 milhões 
         serão disponibilizados para projetos inscritos, que vão ser escolhidos 
         pela própria população. 
 
         A formulação deste edital para a seleção das emendas parlamentares 
         é uma forma de trazer maior participação popular ao mandato, 
         além de transparência, de eficiência e de democratização dos recursos 
         públicos, dando chances iguais para todos participarem. 
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 Dia 08 de março 

 
 

         Reunião na Secretaria Municipal da Pessoa com Deficiência, com 
         a participação de Antoine Daher e Paola Massari da Casa Hunter,  
         a secretaria Silvia Grecco, a deputada federal Carla Zambelli e o 
         secretario executivo de gestão Sr. João Cury. 
         Durante o encontro o tema fundamental foi a aplicação de políticas 
         públicas municipais voltadas às pessoas com deficiências e  
         doenças raras. 
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 Dia 12 de março 

 

         As experiências dos profissionais de saúde durante a pandemia podem 
         ser inspiradoras? Esta pergunta pode resumir a proposta do livro de 
         Érica Camargo "Quarenta Relatos da Quarenta: Como 40 profissionais 
         que trabalham na área da saúde viveram os primeiros 40 dias da 
         quarentena". A autora é especialista na Indústria Farmacêutica e atua 
         no setor de Healthcare como coach de carreiras e head de Acesso ao 
         Mercado. 
         O livro encontra-se à disposição na Amazon e todo o valor arrecadado 
         com as compras será destinado à Casa Hunter. 
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 Dia 12 de março 

 
 

Reunião CFM  
 

         
         Raphael Boiati, diretor da Casa Hunter, representando Antoine Daher, 
         participou da reunião da Câmara Técnica de Doenças Raras do 
         Conselho Federal de Medicina (CFM). 
         Durante a discussão da câmara foi ressaltado que a discussão sobre 
         doenças raras é necessária e importante. Levantou-se a proposta para 
         educação continuada pela câmara técnica, na construção de vídeo 
         aula para a capacitação dos profissionais de saúde. 
         Dra. Débora Gusmão informa sobre cursos na área de doenças raras, 
         conforme links abaixo: 
 
 
SBGM - Sociedade Brasileira de Genética Médica 
manual_geral_do_curso_doencas_geneticas_raras_20200406_002.pdf (ufrgs.br) 
Arquivo Cursos - TelessaúdeRS-UFRGS 
 
 
         Foi colocada a questão dos problemas de reabilitação dos pacientes 
         com  doenças raras. 
         E foi discutida a realização do Fórum das Doenças Raras no período 
         da manhã, trabalhando a questão das necessidades de saúde em doenças 
         raras. 
         Houveram mesas: Linhas de cuidados e necessidades de saúde; e mesa 
         sobre Acesso à tecnologia assistida (reabilitação e cuidado). 
         Estiveram presentes na reunião Natasha Slhessarenko Barreto, Linamara 
         Battistela, Magda Carneiro Sampaio, Anibal Gil Lopes e Débora Gusmão 
         Melo e Edmar Zanoteli. 
         Nova reunião marcada para discutir o fórum no dia 23 de abril. 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

https://www.sbgm.org.br/conteudo.aspx?id=13&area=departamento&pagina=ead
https://www.ufrgs.br/telessauders/documentos/cursos/doencasraras/manual_geral_do_curso_doencas_geneticas_raras_20200406_002.pdf
https://www.ufrgs.br/telessauders/cursos/
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 Dia 15 de março 

 
 

 
          Inclusão da imunização prioritária Covid-19 para as pessoas 
          com doenças raras e graves. Imunização para cuidadores e 
          conviventes. 
          Antoine Daher, presidente da Casa Hunter e Febrararas, participou 
          da reunião fechada via Youtube da CDRG - Comissão de Doenças 
          Raras e Graves do COMDEPA - Global Action Institute. 
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 Dia 18 de março 

 
 
 
 
 

         Foi realizada, com a presença da Primeira-dama, Michelle Bolsonaro, 
         e da Ministra da Mulher, da Família e dos Direitos Humanos, Damares 
         Alves, a primeira reunião do Comitê Interministerial de Doenças Raras. 
         
 
         O presidente da Federação das Associações Brasileiras de Doenças 
         Raras (Febrararas) e da Casa Hunter, Antoine Daher, participou do 
         evento, a convite da comissão organizadora. 
 
 
         Entre os temas destacados pelo presidente da Febrararas:  
 
 
         - A importância da formação do comitê interministerial para tratar 
         das demandas apresentadas pelos pacientes raros e 
 
 
         - A necessidade de aprimoramento da Portaria 199, de 2014. Em especial, 
         no que diz respeito aos repasses financeiros previstos para os centros de 
         referência; a necessidade de organização dos fluxos de referência com a 
         atenção primária e a necessária ampliação do Teste do Pezinho, conforme  
         proposto na PL 5043/2020. 
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 Dia 19 de março 

 
 
         MED MEETING 
 
         Empreendedorismo - Tecnologia - Inovação - Ciência. 
         Sete Lagoas/MG nos dias 19 e 20/03/2021 
         São Paulo no dia 10/04/2021 
 
 
         Desenvolvido em prol da Instituição Hospital Irmandade Nossa Senhora  
         das Graças, em Sete Lagoas (MG), o evento foi híbrido, com transmissão  
         via YouTube, e participação de Raphael Boiati, diretor da Casa Hunter. 
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 Dia 20 de março 

 
 

 
 
         A Casa Hunter esteve presente no Simpósio Sul Brasileiro de Farmácia  
         Hospitalar. 
         O farmacêutico, diretor da Casa Hunter, Raphael Boiati abordou as  
         Terapias Gênicas durante o encontro. Foi uma oportunidade única,  
         para conhecer e se atualizar sobre o tema que está em pesquisa, 
         no mundo inteiro, para doenças raras. 
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 Dia 22 de março 

 
 
         Às 19h, o presidente da Casa Hunter e da Febrararas 
         (Federação Brasileira das Associações de Doenças Raras),  
         Antoine Dahe participou de uma live sobre a ampliação do Teste 
         do Pezinho. O evento foi transmitido a partir da página do Facebook 
         do Deputado Federal Dagoberto Nogueira - @dagobertonogueirams, 
         autor da PL 5043/2020, que propõe novas regras para a triagem neonatal. 
         
         No dia seguinte o projeto recebeu aprovação na Câmara dos Deputados. 
         O documento segue agora para o Senado Federal para votação. 
         Trata-se de um movimento histórico, que envolveu a participação de 
         inúmeras pessoas: Desde a criação da proposta pelo Dep. Dagoberto 
         Nogueira  até a relatoria da Dep. Marina Santos Batista Dias. 
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 Dia 22 de março 

 
 
 

EVENTO: 

 IEEPO – INTERCÂMBIO INTERNACIONAL DE  

EXPERIÊNCIAS COM ORGANIZAÇÕES DE PACIENTES  

DATA: 22 e 23.03.2021 

                        Realização: Roche 

                        Representantes da Casa Hunter: Andreia Bessa e Ariadne 
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               O Intercâmbio Internacional de Experiências  
               com Organizações de Pacientes 
 
               O International Experience Exchange with Patient Organizations  
               (IEEPO) é hoje uma plataforma global de engajamento para  
               a comunidade de pacientes e outras partes interessadas em saúde, 
               para co-criar e colaborar, e ser parceiros fortes com uma voz igual 
               no diálogo para transformar o futuro da saúde em conjunto. 
 
              IEEPO é um evento verdadeiramente liderado pelo paciente.  
              Oferece uma oportunidade única de se unir como uma comunidade 
              para trocar experiências, encontrar inspiração e sair com ideias 
              práticas, significativas e acionáveis para melhorar a vida dos pacientes 
              e de suas famílias. Essas ideias alimentam um diálogo contínuo 
              entre a comunidade de pacientes, trabalhando para enfrentar 
              desafios e oportunidades conjuntas e definindo tangivelmente 
              o futuro da saúde em conjunto. 
 
              O IEEPO é patrocinado pela Roche e organizado em parceria  
              com líderes globais na defesa do paciente, entre eles a Casa Hunter. 
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 Dia 23 de março 

 
 

         Aula HPP 
         Horário: 10hrs - 11:20hrs 
         Pessoas Presentes: Ariadne, Amanda, Paola, Rosana, Rosângela,  
         Andreia, Bárbara, Dra. Thaina e Emerson,  
         Assunto: Aula sobre a hipofosfatemia e discussão de uma possível 
         parceria para aumentar a conscientização sobre HPP 
 
         Aula sobre hipofosfatasia (HPP) 
         doença metabólica sistêmica, hereditária, rara, crônica e progressiva  
         causada por perda da função da enzima fosfatase alcalina não 
         específica de tecido ou TNSALP (FAL) defeito na mineralização dos 
         ossos por causa da baixa atividade da enzima, mutação de perda de 
         função no gene ALPL que codifica a fosfatase alcalina. 
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               Parceria para aumentar a conscientização da HPP e facilitar o  
               diagnóstico e tratamento rápido 
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 Dia 24 de março 

       
 
         Reunião - Cartilha de Vacinação 
 
         Horário: 14:30hrs - 15:15hrs 
         Pessoas presentes: Paola, Ariadne, Amanda, Amauri, Carol,  
         Vania, Thais. 
         Assunto: planejar a cartilha de vacinação e estabelecer prazos 
         para o processo. 
         Criar uma cartilha que mobilize pais e mães a pensar no assunto  
         de vacinar os pacientes de doenças raras. 
         Uma página com relação a vacinação e doenças raras, uma ideia  
         geral das informações que precisam estar na cartilha (briefing). 
         Planejar e viabilizar orçamento, transformar em campanha nacional. 
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MÊS DE 
ABRIL 

 
 
 

 Dia 01 de abril 

 

         Início da campanha de Hipertensão Arterial Pulmonar.  
         As terapias utilizadas para o tratamento da HAP são relativamente 
         novas. O primeiro tratamento específico para a doença surgiu apenas 
         no final do século passado, nos anos 90. Desde meados da década 
         passada, no entanto, há indicação da terapia combinada, envolvendo o  
         tratamento das múltiplas funções orgânicas responsáveis pela origem 
         da patologia (vias fisiopatológicas). 
         Desde então, a terapia combinada é recomendada para o tratamento 
         da HAP, evitando a progressão da doença e elevando a qualidade de 
         vida do paciente. 
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 Dia 06 de abril 

 

         Reunião com o ministro astronauta Marcos Pontes para discutir 
         avanços nos cuidados com pacientes de doenças raras! 
         Com as presenças do médico geneticista, cientista e professor  
         Roberto Giugliani, a deputada federal Carla Zambelli e, virtualmente, 
         do presidente da Casa Hunter e Febrararas, Antoine Daher. 
         Esteve em pauta o fortalecimento de vínculos para pesquisa,  
         desenvolvimento de medicamentos e tratamentos de doenças raras.    
         Trabalhando em conjunto com os setores que cuidam dos raros com  
         o objetivo de encontrar as melhores soluções para as dificuldades  
         que esses pacientes enfrentam. O apoio do ministro Marcos Pontes, 
         além de muito importante, mostra que o Governo está também 
         empenhado na causa. 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

https://www.facebook.com/astronauta.marcospontes/?__cft__%5b0%5d=AZV-AQ1LvILiICN_QpgOvUW7C8T7Ue_SPX5pMLtfpEU9IZc28ObrlZZgJs_TWYx2Tgc_c_a0C8kltPxKIS4y8DIvK5I3xYcQefGZ1s6dkhhpnjkmkQeLjo6z5kzl8gt9jDyk-DFk0mrNsWGDykoB9cvi&__tn__=kK-R
https://www.facebook.com/febrararas1/?__cft__%5b0%5d=AZV-AQ1LvILiICN_QpgOvUW7C8T7Ue_SPX5pMLtfpEU9IZc28ObrlZZgJs_TWYx2Tgc_c_a0C8kltPxKIS4y8DIvK5I3xYcQefGZ1s6dkhhpnjkmkQeLjo6z5kzl8gt9jDyk-DFk0mrNsWGDykoB9cvi&__tn__=kK-R
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 Dia 14 de abril 

 

         Reunião apresentação da Casa dos raros a Santa Casa de Porto Alegre  

         Participantes: 
 

       Dr. Julio Matos Diretor Geral - Santa Casa / Dr. Antonio Kalil – Diretor 
       Médico e de Ensino e Pesquisa da UFCSPA / Santa Casa / Profa. Lucia  
       Campos Pellanda – Reitora Santa Casa / Profa. Jenifer Saffi- Vice-Reitora 
       Maria Elena Johannpeter - Santa Casa / Dr. Roberto Giugliani – IGPT e  
         Casa dos Raros / Antoine Daher – Presidente da Casa Hunter e Casa dos 
       Raros / Dra.Andreia Bessa – Advogada Casa Hunter e Casa dos Raros 
       Rodrigo Azambuja - Parceiros Voluntários. 
 
       A proposta da reunião foi apresentar o projeto da Casa dos Raros 
       para a equipe envolvida com a Santa Casa de Porto Alegre. Dr. Giugliani 
       abriu a apresentação informando que a Casa dos Raros tem como 
       objetivo a Promoção da assistência integral, multidisciplinar e  
       qualificada às pessoas com doenças raras e seus familiares, 
       promover educação e treinamento de profissionais de saúde 
       nesta área, difundir o conhecimento sobre doenças raras para a 
       sociedade, bem como desenvolver projetos de pesquisa e  
             programas de extensão na área. 
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        Doenças raras, sob um ponto de vista mais amplo, são consideradas      

        todas as condições anormais, que envolvem dano ou alteração no 

        estado de saúde que não são comuns, ou seja, que não ocorrem 

        com frequência. Devido à sua raridade, estas doenças são pouco 

        conhecidas e difíceis de serem diagnosticadas. Além disso,  

        caracterizam-se por serem, em sua maioria, graves, crônicas, 

        degenerativas, progressivas, reduzindo a expectativa de vida e  

        impondo a necessidade de um tratamento contínuo (Boy & Schramm,  

        2010), tornando os pacientes e familiares social, econômica 

        e psicologicamente vulneráreis (Souza et al., 2010). 
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Segundo a grande maioria dos autores, a principal característica que as diferencia 
das demais doenças é a sua baixa prevalência. Segundo a Organização Mundial da 
Saúde (OMS), considera-se doença rara aquela que afeta até 65 pessoas em cada 
100.000 indivíduos, ou seja, em média 1,3 pessoas para cada 2.000 indivíduos 
(1/1540) (Federhen et al, 2014). Atualmente são conhecidas de 6.000 a 8.000 mil 
doenças raras, sendo regularmente descritas novas condições na literatura médica 
(Orphanet, 2014). Estas afetam uma parcela considerável da população mundial – 
entre 6% e 8%, ou 420 milhões a 560 milhões de pessoas (Interfarma, 2014). Em 
torno de 80% das doenças raras têm origem genética. O restante decorre de 
formas raras de infecções bacterianas e virais, alergias, câncer ou causas 
degenerativas. A maioria das doenças raras (75%) se manifesta no início da vida, e 
estas contribuem significativamente para a morbimortalidade nos primeiros 18 anos 
de vida. 
Prestar assistência adequada aos pacientes com doenças raras significa abordar de 
forma eficiente as principais facetas do problema: manejo adequado 
multidisciplinar por um lado, e acesso a tratamentos de alta complexidade, por 
outro. Na prática, esse binômio requer a organização de uma rede de serviços que 
mescle atendimento de baixa complexidade com procedimentos e tratamentos 
sofisticados, que possam trazer um diagnóstico preciso e precoce e o melhor manejo 
disponível para cada condição. Para tanto, é necessário reunir profissionais 
habilitados e instalações com as condições apropriadas, difíceis de encontrar nos 
grandes centros de atenção médica, que necessariamente têm que concentrar sua 
atenção e seus recursos materiais e humanos nas doenças mais frequentes. 
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Atualmente no Brasil ainda existem poucos serviços de referencia em doenças 
raras já reconhecidos pela PNAIPDR, e os que foram designados tem dificuldades 
de oferecer o atendimento em função das dificuldades logísticas e burocráticas 
que limitam o encaminhamento dos pacientes para atendimento. 
 
Para enfrentar essas dificuldades, a Casa dos Raros se colocar como um centro de 
referência não-governamental integralmente dedicado às doenças raras, que visa 
executar projetos de atendimento de pacientes, treinamento de profissionais e 
educação da comunidade, sendo ainda um centro de informação e difusão do 
conhecimento. 
Para exercer suas atividades e ser plenamente acessível à comunidade, 
superando eventuais limitações do sistema público de saúde, a Casa dos Raros 
pretende angariar recursos públicos e privados, de modo a estar aberta a qualquer 
paciente que dela necessite e poder prestar o atendimento apropriado para cada 
condição. Isso se dará através da execução direta de projetos, programas ou planos 
de ações, da doação de recursos físicos, humanos e financeiros, ou prestação de 
serviços intermediários de apoio a outras organizações sem fins lucrativos e a 
órgãos do setor público que atuam em áreas afins, bem como assistência 
multidisciplinar por uma equipe especializada e qualificada, tanto aos pacientes 
como aos seus familiares, atingindo uma abrangência regional e nacional para 
essas doenças. 

 

O diagnóstico preciso e precoce, bem com a avaliação dos pacientes e familiares 
por uma equipe multiprofissional composta por médicos de diferentes 
especialidades e outros profissionais de saúde (nutricionista, odontologista, 
terapeutas ocupacionais, fisioterapeuta, psicólogos, enfermeiros, assistente social, 
dentre outros), é importante para o adequado acompanhamento e tratamento das 
manifestações da doença em diversos órgãos e sistemas. Além disso, contribui 
para definir as estratégias globais de manejo mais adequados para cada situação e 
para melhores resultados terapêuticos, podendo mudar, ou pelo menos melhorar, a 
história natural da doença. 
A Casa dos Raros está proposta como o primeiro de uma série de centros 
semelhantes a serem implantados em todos o país, que irão constituir uma rede 
interligada de atendimento integral às pessoas com doenças raras. 
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 Dia 14 de abril 

 
 

    Reunião apresentação da Casa Dos Raros para a equipe da 

     Universidade Federal de Minas Gerais. 
 

        Participantes: 

 
     Sr. Antoine Daher - presidente da Casa Hunter e da Casa   dos 
     Raros, Dr. Roberto Giugliani - Prof. Titular Departamento de Genética 
     da UFRGS, Coordenador do INCT de Genética Médica Populacional  
     e Co-Fundador da Casa dos Raros, Dra. Andreia Bessa – advogada, 
     Valdomiro Silva - diretor da Casa Hunter, Sandro Silva - voluntário da  
     Casa Hunter em Minas Gerais     ,          Silvana Eugenia dos Santos 

Foureaux (Secretaria da                      Reitoria da UFMG), Mauricio Freire – UFMG 
        Zelia Lobato – UFMG, Alessandro Moreira – UFMG. 

 

        Pauta: Apresentação do Projeto Casa dos Raros – Proposta de Parceria 

 

        A proposta da reunião foi apresentar o projeto da Casa dos Raros para 
         a Direção da Universidade Federal de Minas Gerais. Dr. Giugliani abriu a  
          apresentação informando que a Casa dos Raros tem como objetivo a 
        Promoção da assistência integral, multidisciplinar e qualificada às pessoas 
        com doenças raras e seus familiares, promover educação e treinamento de  
        profissionais de saúde nesta área, difundir o conhecimento sobre doenças 
        raras para a sociedade, bem como desenvolver projetos de pesquisa e  
        programas de extensão na área. 
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Doenças raras, sob um ponto de vista mais amplo, são consideradas todas as 
condições anormais, que envolvem dano ou alteração no estado de saúde que não 
são comuns, ou seja, que não ocorrem com frequência. Devido à sua raridade, estas 
doenças são pouco conhecidas e difíceis de serem diagnosticadas. Além disso, 
caracterizam-se por serem, em sua maioria, graves, crônicas, degenerativas, 
progressivas, reduzindo a expectativa de vida e impondo a necessidade de um 
tratamento contínuo (Boy & Schramm, 2010), tornando os pacientes e familiares 
social, econômica e psicologicamente vulneráreis (Souza et al., 2010). 

Segundo a grande maioria dos autores, a principal característica que as diferencia 
das demais doenças é a sua baixa prevalência. Segundo a Organização Mundial da 
Saúde (OMS), considera-se doença rara aquela que afeta até 65 pessoas em cada 
100.000 indivíduos, ou seja, em média 1,3 pessoas para cada 2.000 indivíduos 
(1/1540) (Federhen et al, 2014). Atualmente são conhecidas de 6.000 a 8.000 mil 
doenças raras, sendo regularmente descritas novas condições na literatura médica 
(Orphanet, 2014). Estas afetam uma parcela considerável da população mundial – 
entre 6% e 8%, ou 420 milhões a 560 milhões de pessoas (Interfarma, 2014). Em 
torno de 80% das doenças raras têm origem genética. O restante decorre de 
formas raras de infecções bacterianas e virais, alergias, câncer ou causas 
degenerativas. A maioria das doenças raras (75%) se manifesta no início da vida, e 
estas contribuem significativamente para a morbimortalidade      nos primeiros 18 anos 
de vida. 
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Prestar assistência adequada aos pacientes com doenças raras significa abordar de 
forma eficiente as principais facetas do problema: manejo adequado 
multidisciplinar por um lado, e acesso a tratamentos de alta complexidade, por 
outro. Na prática, esse binômio requer a organização de uma rede de serviços que 
mescle atendimento de baixa complexidade com procedimentos e tratamentos 
sofisticados, que possam trazer um diagnóstico preciso e precoce e o melhor manejo 
disponível para cada condição. Para tanto, é necessário reunir profissionais 
habilitados e instalações com as condições apropriadas, difíceis de encontrar 
nos grandes centros de atenção médica, que necessariamente têm que concentrar 
sua atenção e seus recursos materiais e humanos nas doenças mais     frequentes. 
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Atualmente no Brasil ainda existem poucos serviços de referência em doenças 
raras já reconhecidos pela PNAIPDR, e os que foram designados tem dificuldades 
de oferecer o atendimento em função das dificuldades logísticas e burocráticas que 
limitam o encaminhamento dos pacientes para atendimento. 

 

Para enfrentar essas dificuldades, a Casa dos Raros se colocar como um centro 
de referência não-governamental integralmente dedicado às doenças raras, que 
visa executar projetos de atendimento de pacientes, treinamento de profissionais e 
educação da comunidade, sendo ainda um centro de informação e difusão do 
conhecimento.  

 

Para exercer suas atividades e ser plenamente acessível à comunidade, 
superando eventuais limitações do sistema público de saúde, a Casa dos Raros 
pretende angariar recursos públicos e privados, de modo a estar aberta a qualquer 
paciente que dela necessite e poder prestar o atendimento apropriado para cada 
condição. Isso se dará através da execução direta de projetos, programas ou planos 
de ações, da doação de recursos físicos, humanos e financeiros, ou prestação de 
serviços intermediários de apoio a outras organizações sem fins lucrativos e a 
órgãos do setor público que atuam em áreas afins, bem como assistência 
multidisciplinar por uma equipe especializada e qualificada, tanto aos pacientes 
como aos seus familiares, atingindo uma abrangência regional e nacional para 
essas doenças. 
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O diagnóstico preciso e precoce, bem com a avaliação dos pacientes e familiares 
por uma equipe multiprofissional composta por médicos de diferentes 
especialidades e outros profissionais de saúde (nutricionista, odontologista, 
terapeutas ocupacionais, fisioterapeuta, psicólogos, enfermeiros, assistente social, 
dentre outros), é importante para o adequado acompanhamento e tratamento das 
manifestações da doença em diversos órgãos e sistemas.  

 

Além disso, contribui para definir as estratégias globais de manejo mais adequados 
para cada situação e para melhores resultados terapêuticos, podendo mudar, ou 
pelo menos melhorar, a história natural da doença. 

 

A Casa dos Raros está proposta como o primeiro de uma série de centros 
semelhantes a serem implantados em todos o país, que irão constituir uma rede 
interligada de atendimento integral às pessoas com doenças raras. 
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 Dia 26 de abril 

 
 
         Webinar Contexto & Desafios com o objetivo de discutir o cenário  
         da Hipertensão Arterial Pulmonar (HAP), uma patologia rara, crônica 
         e progressiva, que afeta os vasos sanguíneos da circulação pulmonar. 
         Entre os participantes, médicos, especialistas em saúde pública e  
         pacientes e Antoine Daher presidente da Casa Hunter e Febrararas. 
 
         Entre os temas abordados: 
         - Disponibilização do Tratamento e Garantia de Acesso; 
         - Importância da Terapia Combinada na HAP; 
         - Papel da Frente Parlamentar de Doenças Pulmonares Graves. 
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 Dia 29 de abril 

 
 
         Graças a um esforço coletivo, que envolveu a sociedade civil,  
         através da Federação Brasileira das Associações de Doenças 
         Raras (Febrararas), e as lideranças do Senado Federal, foi 
         aprovado projeto de Lei 5043, que amplia o Teste do Pezinho. 
         A nova lei vai permitir o crescimento do número de doenças raras 
         rastreadas na Triagem Neonatal, permitindo a identificação de 
         diversos tipos de patologias. 
         Um dia histórico para a causa das doenças raras! 
         Na foto, o Deputado Federal Dagoberto Nogueira, autor do projeto 
         de lei, acompanha a votação no Senado Federal. 
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MÊS DE 
MAIO 

 

 Dia 03 de maio 

 
 

O mês de maio entrou para a história da Casa Hunter como um dos mais ricos em 
atividades! Ao todo, foram quatro programações consecutivas, que mobilizaram 
especialistas, pacientes e toda comunidade dos raros. 
 

III FÓRUM DE ASMA GRAVE 
 

Foram três dias de muita informação, reflexões e trocas de ideias nas webinars sobre 
Asma Grave no Canal do YouTube da Casa Hunter! 
Asma grave, é a forma mais agressiva da doença inflamatória crônica das vias aéreas. 
Segundo a Sociedade Brasileira de Pneumologia e Tisiologia, cerca de 10 a 15% dos 
pacientes com asma grave não conseguem controlar a doença com medicamentos 
convencionais, que são mais eficazes àqueles que apresentam os tipos leve e 
moderado. 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

https://www.minhavida.com.br/saude/temas/asma-grave
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 Dia 04 de maio 
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 Dia 05 de maio 
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 Dia 04 de maio 

 
SEMANA DE LÚPUS 

 
A Casa Hunter promoveu de 04 a 10 de maio a “Semana de Lúpus” com diversos 
conteúdos e informações sobre a patologia. 
Lúpus é uma doença autoimune que pode causar inflamações e dores em diversas 
partes do corpo. As áreas mais afetadas são a pele, articulações e órgãos internos 
como o coração e rim. Uma doença autoimune acontece quando nosso sistema de 
defesa, o sistema autoimune, ataca tecidos saudáveis do corpo  
Em um paciente com lúpus, os anticorpos produzidos pelo sistema imunológico não 
conseguem distinguir um tecido saudável de um invasor no organismo. E, por isso, 
atacam os tecidos saudáveis do indivíduo. Estes anticorpos causam inflamação, dor e 
danos em diferentes áreas do corpo. 
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 Dia 07 de maio 

 
         Dr. Odirlei Andre Monticielo, chefe do Serviço de Remautologia do 
         Hospital das Clínicas de Porto Alegre, foi um de nossos convidados 
         da Semana do Lúpus. Dia 7 de maio, às 18h30m no canal do Youtube 
         da Casa Hunter, ele apresentou uma aula sobre a patologia, uma 
         doença rara e ainda desconhecida para muitas pessoas. 
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 Dia 10 de maio 

 
 
         A Organização Mundial da Saúde (OMS) reconhece o dia 10 de maio 
         como o Dia Mundial do Lúpus. Esta webinar da Casa Hunter teve como 
         objetivo ampliar o conhecimento sobre a patologia, o diagnóstico precoce 
         e o tratamento, uma doença inflamatória crônica, de origem autoimune.  
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             Lúpus pode causar inflamações e dores em diversas partes do corpo.  
             As áreas mais afetadas são a pele, articulações e órgãos internos como 
             o coração e rim. Uma doença que acontece quando nosso sistema de 
             defesa, o sistema autoimune, ataca tecidos saudáveis do corpo. Este 
             foi o tema dos debates realizados neste encontro no dia 10 de maio no 
             canal do Youtube da Casa Hunter.  
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 Dia 10 de maio 

 
 
 
                    Tem início a semana de divulgação e conscientização das 
                     Mucopolissacaridoses, a MPS Week. 
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 Dia 11 de maio 

 
 
Pelo segundo ano consecutivo, a Casa Hunter 
levou a campanha 
"Persiga os Sinais" para as ruas de São Paulo, a 
maior metrópole 
brasileira. A iniciativa, que envolve empresas que 
trabalham na 
divulgação, pesquisa e produção de medicamentos 
para as 
Mucopolissacaridoses, conta com a adesão de 
associações de 
pacientes em todo mundo. 
Abaixo temos alguns registros da equipe da Casa 
Hunter nos cartazes 
que foram espalhados pelas ruas da capital 
paulista, entre os dias 
11 e 17 deste mês. Essa campanha conta com a 
parceira da empresa 
OtimaOOH. 
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 Dia 12 de maio 

            
 
                Médicos, geneticistas, profissionais da área da saúde,  da Anvisa 
                e Conepi participaram de dois grandes encontros dentro da 
                MPS Week!  
                Mucopolissacaridose (MPS) é uma doença genética hereditária 
                causada por erros inatos do metabolismo que levam à falta ou 
                deficiência da atividade de determinadas enzimas, que são substâncias 
                que participam de muitas reações químicas no nosso organismo,  
                mantendo-nos vivos e com saúde. 
 

 
 
 
      O que vem depois do diagnóstico? Esta pergunta 
deu início ao primeiro webinar da MPS Week, que 
discutiu a necessidade de construção de um 
documento específico para os pacientes e seus 
familiares. 
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 Dia 14 de maio 

 
 
          Webinar “Pesquisas Clínicas no Brasil Conheça os estudos 
          em desenvolvimento para MPS”. Mais uma grande live na 
          MPS Week!  
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 Dia 13 de maio 

 
 
 

         Dentro das atividades de conscientização do Dia Mundial da MPS, 
         Antoine Daher, Presidente da Casa Hunter e Febrararas (Federação 
         Brasileira das Associações de Doenças Raras)  participou do webinar   
         organizado pela Sociedade Brasileira de Pediatria, junto com o Dr. Salmo 
         Raskin, Presidente do Departamento Científico de Genética Clínica 
         da SBP e Dra. Ana Maria Martins, Diretora do Centro de Referência 
         em Erros Inatos do Metabolismo, o encontro teve o objetivo de discutir 
         a jornada do paciente com MPS II. 
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           Qual o papel do pediatra na vida do paciente com mucopolissacaridose 
           tipo II? A questão norteou as discussões do webmeeting realizado pela  
           Sociedade Brasileira de Pediatria. A palestra “A Jornada do Paciente com 
           MPS II (síndrome de hunter)” contou com a moderação do presidente do  
           Departamento Científico (DC) de Genética da SBP, dr. Salmo Raskin. 
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 Dia 15 de maio 

 

           Aula da Dra. Dafne Horovitz, coordenadora Clínica do Dep. De 
           Genética do Instituto Fernandes Figueira, sobre mucopolissacaridoses. 
           A Casa Hunter preparou uma atividade especial para o Dia Internacional 
           de Conscientização das MPS! 
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 Dia 17 de maio 

 

 
         17 de maio é lembrado em todo mundo como o Dia Mundial de 
         Conscientização da Neurofibromatose, doença rara causada por  
         uma alteração no gene NF1. 
         A doença pode atingir diferentes partes do corpo do paciente como 
         a pele, olhos, ossos, veias e nervos. Os sintomas geralmente aparecem 
         até os 10 anos de idade.  
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                     Aula do Dr. Victor Ferraz sobre Neurofibromatose. Essa  
                     patologia faz com que o paciente desenvolva tumores ou  
                     neurofibromas, nódulos que aparecem tanto na pele, quanto 
                     sob a pele ou em órgãos do corpo. Em geral, são benignos, 
                     mas em um número reduzido de casos podem se tornar malignos.  
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 Dia 20 de maio 

 
    
          No dia 20 de maio foi a vez da webinar sobre Neurofibromatose  
          Tipo 1,  uma  doença genética rara de natureza autossômica dominante, 
          isto é, pode aparecer em diversas gerações de uma mesma família. 
          Ela atinge principalmente a pele e o sistema nervoso do paciente. 
          Além da participação de brilhantes pediatras, psicóloga e um farmacêutico, 
          o moderador e Co-fundador da Casa Hunter Raphael Boiati, essa “roda 
          de conversa” contou com a participação de uma paciente, Karina Rodini,  
          que trouxe seus conhecimentos e vivência na patologia. 
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 Dia 26 de maio 

 
  
         Histórico! Foi aprovado neste dia 26, em Brasília, o Projeto de Lei 5043/2020,  
         que amplia o Teste do Pezinho, permitindo a identificação de novas 
         doenças raras.  
         A iniciativa envolveu a participação de vários parlamentares e teve 
         o apoio da Federação Brasileira de Doenças Raras (Febrararas). 
         Hoje, o Teste do Pezinho detecta apenas seis doenças.  
         Com a nova lei, o número será expandido para 53 patologias de  
         forma escalonada. 
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 MÊS DE  
 JUNHO 
 

 Dia 04 de junho 

 
 

     Ainda celebrando a ampliação do Teste do Pezinho, a Federação das  
     Associações de Doenças Raras (Febrararas) promoveu em seu canal do  
     Youtube a Live Teste do Pezinho Ampliado, para discutir quais são os 
     desafios à frente. 
 
 
     Estiveram reunidos: o autor e a relatora do Projeto (Dep. Dagoberto  
     Nogueira e Dep. Marina Santos),  Romulo Marques (Febrararas) representantes 
     do Ministério da Saúde e a vice-presidente da Frente Parlamentar de Doenças 
     Raras, Carla Zambelli. Antoine Daher, presidente da Febrararas e da Casa  
     Hunter, participou do encontro ao lado da jornalista Camila Srougi, que  
     mediou o debate. 
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 Dia 06 de junho 

 
 
      Uma grande vitória a ser celebrada! Após muitos anos de luta foi 
      sancionada a Lei nº 14.154, que amplia para 53 o número de doenças 
      rastreadas pelo Teste do Pezinho oferecido pelo Sistema Único de 
      Saúde (SUS). Essa ampliação ocorrerá de forma escalonada e caberá ao 
      Ministério da Saúde estabelecer os prazos para implementação de cada 
      etapa do processo. Essa campanha contou com a parceria da empresa 
      Otima, publicidade veiculada em diversos pontos de ônibus da cidade de 
      São Paulo. 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

https://www.facebook.com/OtimaOOH/?__cft__%5b0%5d=AZUwVXrBtWMEy_rxJJZwnj2WxS0uVrI03tvo4oD6XD686H0maupM092v6Mr-oMXJIhY9m5-ex-Ii-XmUQjuJ7BqNnUsarcmNTbVBce_LYMgrd7BTp4qhCRAC0uKjqpmPxbP2tpy7GPOIneR7xhP5KvvhV6o87rZPhw0DVf9Ntw9vLuNKLrFChU3YcMs885Yyt_I&__tn__=kK-R
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Com a parceria da SMPED - Secretaria Municipal da Pessoa com Deficiência,  
a campanha esteve também em todos os relógios da cidade lembrando essa data tão 
importante para a saúde brasileira. 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

https://www.facebook.com/SMPEDSP/?__cft__%5b0%5d=AZVuLuXTXi7RZMiFiUGA5awgoe4s-nPM1RnJOgBE5HBwkbiIn8s5cvEJ7WZcaNAX4oso5RnQ5shoLlBeD1OerB7ZJcl6jT2J71RTjYPCr8BweG2_Zjzb-D6n5qi1HrDG-nP7NRDdIwNkm0rFhPjB-eLhJh-g51quPv2aW4G2b8J1LW5EFBC0HtKhb2yaFwlAN7A&__tn__=kK-R
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 Dia 08 de junho 

 
 
         Antoine Daher, presidente da Casa Hunter e da Febrararas, participou da 
         live: "Ampliação do Teste do Pezinho - Diagnosticando Doenças Raras". 
         O evento foi uma iniciativa da Secretaria Municipal da Pessoa com 
         Deficiência de São Paulo (SMPED) e contou com a participação da 
         Secretária Sílvia Grecco. 
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 Dia 09 de junho 

 
        Início da campanha do Dia Mundial de Conscientização da Doença 
        de Batten. A patologia manifesta-se na infância, já com problemas 
        neurodegenerativos, sendo que os primeiros sintomas aparecem cedo,  
        o que reduz a chance de sobrevida. 
        Ainda desconhecida da maioria das pessoas, a Doença de Batten 
        leva muitas vezes as famílias dos pacientes a uma longa jornada  
        em busca do diagnóstico. 
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 Dia 10 de junho 

 
 
 
         A Casa Hunter vai promoveu um webinar sobre a Doença de Batten,  
         também conhecida como Lipofuscinose Ceroide Neuronal (LCN). 
         O evento contou com o apoio da Federação Brasileira das Associações 
         de Doenças Raras (Febrararas) e da Associação Niemman-Pick Brasil  
         & Batten (ANPB).  
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            No Dia Mundial da Doença de Batten (09 de Junho), a Casa Hunter 
            recebeu depoimentos de mães brasileiras e de outros países da 
            América Latina. Cremilda Sena da Silva, a Tuca, mãe da Isabela Cristina, 
            em sua narrativa, recorda o aparecimento dos primeiros sintomas, 
            a dificuldade de encontrar um diagnóstico e a luta pelo acesso 
            ao tratamento. 
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              A argentina Florencia Cerda Escudero é mãe de Martinez Alex.  
              Ela compartilhou conosco a história de seu pequeno guerreiro  
              que tem a Doença de Batten. 
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 Dia 11 de junho 

 
 
         Rejane Machado, presidente da Associação Niemann-Pick e  
         Batten Brasil (ANPB). Em seu depoimento, Rejane fala sobre  
         essa grave e ainda desconhecida patologia e as dificuldades  
         enfrentadas pelos pacientes e familiares na busca do diagnóstico. 
         "Devastador" foi a palavra, segundo a presidente da ANPB, que 
         melhor define o cenário da Doença de Batten. Em tom emocionado, 
         ela falou da necessidade de políticas públicas necessárias para a 
         manutenção da qualidade de vida de pacientes e familiares. 
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 Dia 12 de junho 

 
 
 
        Joahanna Pérez e seu filho Lucas, paciente da Doença de Batten,  
        são paraguaios, mas moram na Argentina devido às melhores condições 
        de tratamento para o menino. 
        Em seu depoimento, enviado no Dia Mundial de Conscientização da 
        Doença de Batten (09/06), ela contou os desafios enfrentados pelo filho 
        e os cuidados médicos que vem recebendo. 
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 Dia 13 de junho 

 
         Sandra Gonçalves mora com seu filho no interior da Bahia.  
         Em seu depoimento, enviado para a Casa Hunter, ela conta 
         que o primeiro sintoma da Doença de Batten que surgiu em  
         seu filho foi uma convulsão aos 3 anos de idade.  
         A partir daí, iniciou-se uma sofrida batalha em busca do 
         diagnóstico, onde foi observado em menos de um ano a perda  
         de diversas habilidades da criança. 
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 Dia 23 de junho 

 
 
         Dia Internacional da Síndrome de Dravet, Kelly e Talita, mães de pacientes, 
         nos enviaram seus vídeos contando suas histórias. 
 
 
 

 
 
 
 
 
A Síndrome de Dravet (SD) é uma doença 
genética rara, progressiva e incapacitante, 
também conhecida como epilepsia 
mioclônica grave da infância. A doença 
tem como características défices 
cognitivos, problemas motores e autismo.  
Confundida com convulsões febris, a 
Síndrome de Dravet caracteriza-se por 
uma epilepsia de difícil controle, com 
deterioração cognitiva e motora. As 
manifestações ocorrem no primeiro ano 
de vida, podendo ocorrer múltiplas 
convulsões por dia, seja durante o sono 
ou quando a criança estiver acordada.  
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                Estima-se que a Síndrome de Dravet tenha uma prevalência 
                de 1 a cada 20 mil nascimentos, com maior incidência no sexo  
                masculino. O acompanhamento de um paciente com Síndrome  
                de Dravet é permanente e para toda a vida. Atualmente não existe 
                cura para a doença. 
                A maior parte dos casos desta síndrome genética está relacionada 
                a mutações no gene SCN1A, que impedem a produção da proteína 
                responsável pela construção dos canais de sódio nos neurónios 
                e o correto funcionamento cerebral. Demais casos estão relacionados 
                a alterações em outros genes. 
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Dia 23 também foi o dia de Conscientização sobre o Raquitismo Hipofosfatêmico 
Ligado ao X. 
A hipofosfatemia ligada ao cromossomo X, também conhecida como XLH, é uma 
doença que afeta os ossos, músculos e dentes, devido à perda excessiva de fosfato 
pela urina, o que resulta em níveis baixos de fósforo no sangue. 
Embora alguns possam pensar que a XLH é uma doença que ocorre somente durante 
a infância, adultos com XLH continuam a apresentar os sintomas crônicos da doença. 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
 
 
Recebemos os depoimentos da 
Rafaeli, mãe da Leticia, e da Natália, 
mãe da Cecília, crianças portadoras do 
XLH. Elas contaram um pouco de suas 
histórias e batalhas diárias. As duas 
mães criam conteúdos sobre a 
patologia na internet para auxiliar 
outras famílias sobre os mais diversos 
assuntos, o canal chama-se “Mundo 
XLH”.    
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 Dia 24 de junho 

 
 
         A Federação Brasileira das Associações de Doenças Raras (Febrararas) 
         Reuniu em uma Live os idealizadores do Projeto-modelo para a implantação  
         da nova Lei do Teste do Pezinho. 
         A Lei 14.154, sancionada no último dia 26/05, amplia o número de 
         doenças rastreadas nos recém-nascidos e faz parte do Programa  
         Nacional de Triagem Neonatal (PNTN). Antoine Daher Presidente da  
         Casa Hunter e Febrararas participou do encontro transmitido pelo Yputube. 
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 Dia 26 de junho 

 
 
Antoine Daher, presidente da Casa Hunter e da Febrararas, participou, das 16 às 18h, 
do workshop "Doenças Raras: advogando em meio à pandemia" seu tema foi 
Advocacy no cenário brasileiro. A inscrição para o evento foi gratuita.  
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 Dia 28 de junho 

 
 
          No Dia Nacional de Conscientização da Doença de Pompe, a 
          Casa Hunter promoveu uma live sobre a experiência médico-paciente. 
          Entre os convidados para o evento estava o médico geneticista Juan  
          Llerena, o paciente Thiago Sampaio, e a fisioterapeuta Fernanda Batista. 
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 Dia 29 de junho 

 
 
 
         Ainda pelo dia Nacional de Conscientização da Doença de Pompe  
         a casa Hunter divulgou em suas mídias sociais o "Primeiro Encontro Pompe 
         Brasil", com a participação do Dr. Juan Llerena, médico geneticista do  
         Instituto Fernandes Figueira. 
         Entre os convidados que contribuiram com a discussão estava o médico 
         e paciente de Pompe, Dr. Welton Correia Alves, fundador da Associação 
         Brasileira de Pompe, a AbraPompe. 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 



 

 

 
126 RELATÓRIO DE ATIVIDADES – 2021 

 
 
 

MÊS DE 
JULHO 

 
 

 

    

    Dia 12 de julho  

 
            A Casa Hunter anuncia a 6ª Edição do Cenário Brasileiro das 
            Doenças Raras.  
            Em 24 de setembro, será um dia repleto de informações, novidades 
            e importantes discussões com convidados internacionais. 
            Esse ano, o evento será híbrido, com tradução simultânea (português/inglês). 
. 
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 Dia 20 de julho 

 
 
          De 20 à 24 de julho, com o apoio da Febrararas e da Associação 
          Brasileira de Hematologia, Hemoterapia e Terapia Celular (ABHH) 
          a Casa Hunter promoveu a Semana de Castleman,  grupo de 
          enfermidades raras que causam aumento dos linfonodos (gânglios 
          linfáticos) e vários sintomas, publicando diversos conteúdos  
          relacionados à doença. 
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 Dia 21 de julho 

 
 
          Antoine Daher, presidente da Casa Hunter e Febrararas participou  
          da Live “Saúde na Roda”. Os debates sobre o tema “Desafios das  
          doenças raras na saúde suplementar”, aconteceram coma participação 
          de Gabriela Tannus e Gustavo San Martin. 
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 Dia 21 de julho 

 
          Depoimentos de pacientes e familiares também fizeram parte 
          dos conteúdos publicados na Semana de Castleman. 
          Ana Beatriz tem a patologia na forma Multicêntrica. Ela foi diagnosticada 
          na infância e, desde o início, tem procurado lidar com a doença de uma  
          forma positiva. Em seu depoimento, ela contou como leva a vida "o mais  
          normal possível", apesar dos sintomas e efeitos relacionados à patologia  
          e ao tratamento.  
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 Dia 22 de julho 

 
 
 
         Às 18h30m no canal do YouTube da Casa Hunter teve início a Live  
        “Desafios & Conquistas” dentro da Semana de Castleman.  
         Foi um  encontro de especialistas onde o público pôde participar fazendo  
         perguntas e comentários!  
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               Ariadne Dias da Casa Hunter foi a mediadora do encontro com 
               a participação dos médicos especialistas Marcelo Bellesso, 
               Felipe D’Almeida Costa e Antonio Brandão. 
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 Dia 22 de julho 

 
          A Casa Hunter começou a publicar pequenos flashes de participações 
          de convidados em versões passadas do Cenário das Doenças Raras, 
 
          “Médicos, pesquisadores brasileiros e internacionais, órgãos regulatórios, 
          associações de pacientes, representantes do Governo e muito mais  
          nos esperam em 2021. 
          Para aquecer a espera, segue a participação da geneticista do Instituto da  
          Criança (HC-FMUSP), Dra. Chong Ae Kim, no evento de 2019.” 
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 Dia 23 de julho 

 
  
         No Dia Mundial de Conscientização da Doença de Castleman (23/07), 
         conhecemos David Fajgenbaum. Paciente, médico e pesquisador, um dos 
         maiores responsáveis pela investigação desta patologia. 
         A entrevista exclusiva realizada pela Casa Hunter com o autor de  
         "Chasing my Cure", já publicado em português com o título 
         "Em Busca da Minha Própria Cura". 
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 Dia 25 de julho 

 
 

 
          Mais um depoimento na Semana de Castleman, Josiane nos contou 
          sobre a doença do pai e as dificuldades superadas. 
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 Dia 26 de julho 

 
          Antoine Daher e Ariadne Dias da Casa Hunter, participaram de 
          uma entrevista da Avrobio (Terapia Gênica) . Eles compartilharam  
          seus conhecimentos sobre a vida com doenças raras no Brasil. Incluindo 
          diagnóstico, acesso regional ao cuidado, acesso a tratamentos e pesquisa  
          clínica. Também falaram sobre os esforços inovadores para agilizar 
          o cuidado com indivíduos que vivem com doenças raras. 
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 Dia 27 de julho 

 
         Antoine Daher, presidente da Casa Hunter e Febrararas participou  
         da “Debra Talks”, série de lives promovidas pela Debra Brasil, 
         associação sem fins lucrativos focada na disseminação de informações 
         e tratamentos sobre a Epidermólise Bolhosa. Na pauta do encontro,  
         os direitos e benefícios para as pessoas com doenças raras. 
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 Dia 29 de julho 

 
 
 
 
           O flash agora foi do Dr. Roberto Giugliani no Cenário das Doenças  
           Raras em 2019. Expectativa para a nova edição do grande evento 
           a ser realizado em 24 de setembro de 2021. 
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MÊS DE 
AGOSTO 

 
 

 

    

    Dia 11 de agosto  

 
 
              
 

   Antoine Daher presidente da Casa Hunter e Febrararas e 
   Dr. Roberto Giugliani participaram de reunião com a administração 
   do Hospital Moinhos de Vento de Porto Alegre. O objetivo do  
   encontro foi uma futura possível parceria com a Casa dos Raros, 
   projeto da Casa Hunter a ser inaugurado em breve na cidade gaúcha. 
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 Dia 13 de agosto 

 
 
 
             No Dia Mundial da Doação de Órgãos a Casa Hunter homenageou 
             uma grande parceira. 
 
             Dani Mello era paciente de Fibrose Cística, dedicou sua vida  
             à luta pela conscientização da importância da doação de órgãos.  
             Sempre alegre e carismática, Dani era sucesso nas redes sociais. 
             Trazia esperança e solidariedade em seus vídeos e conversas 
             com os seguidores. 
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 Dia 19 de agosto 

 
 
 

 
          Dando continuidade as ações de divulgação para “O Cenário das 
          Doenças Raras no Brasil”, no próximo dia 24 de setembro, começaram 
          a ser exibidos pequenos depoimentos de convidados do evento em 2020. 
          Roseana Pimentel (foto), Presidente da Associação Brasileira da Famílias,  
          Amigos e Portadores da CCHS ou Síndrome de Ondine, falou da importância 
          da realização de encontros como o “Cenário” para a melhoria das condições 
          de vida aos raros do Brasil. 
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 Dia 20 de agosto 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
                A casa Hunter apoiou e divulgou em suas mídias, campanha de  
                alerta à população em relação aos cuidados contra a variante Delta. 
                A ação teve a participação da Febrararas, Global Action Institute, 
                CDRG Comissão de Doenças Raras e Graves do COMDEPA, 
                SBGM Sociedade Brasileira de Genética Médica e Genômica e  
                a Câmara Municipal de Porto Alegre.  
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 Dia 24 de agosto 

 
 
 

 
 
 
 
"Fórum Nutricional para Associações 
de Pacientes". 
Entre os temas programados para o 
evento estavam os direitos dos 
pacientes e o papel das associações 
na construção de uma política 
nutricional. 
Antoine Daher, presidente da Casa 
Hunter e da Federação Brasileira das 
Associações de Pacientes com 
Doenças Raras (Febrararas), foi o 
moderador do evento.  
 
Foram abordados temas como 
políticas Públicas, cenário Advocacy 
Brasil, direitos dos pacientes e o papel 
das associações de pacientes na 
criação de uma política nutricional. 
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 Dia 24 de agosto 
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 Dia 26 de agosto 

 
 
         Gustavo Mendes Lima, Gerente Geral de Medicamentos e Produtos  
         Biológicos da Anvisa, colaborador direto no processo de avaliação das 
         vacinas na pandemia do Covid-19, também esteve presente no Cenário 
         das Doenças Raras no Brasil em 2020.  
         Em sua participação no evento, realizado poucos dias antes da declaração  
         da OMS da existência de uma pandemia, Gustavo comentou a importância 
         da atuação das associações de pacientes no trabalho desenvolvido pela  
         agência regulatória. 
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 Dia 26 de agosto 

 
 
 
 
         Reunião na Prefeitura de São Paulo sobre o terreno da Casa dos 
         Raros na cidade paulista. Estavam presentes João Cury Neto (secretário 
         de relações institucionais), Valdomiro Silva (Casa Hunter), Antoine Daher  
         presidente da Casa Hunter, o Prefeito Ricardo Nunes, Dra. Ana Maria 
         Martins (IGEIM) e Paola Massari (Casa Hunter). 
         A primeira unidade do projeto “Casa dos Raros” está sendo construída  
         na cidade de Porto Alegre, no Rio Grande do Sul,  e a segunda vislumbra 
         a Cidade de São Paulo. 
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 Dia 26 de agosto 

 

 
       Simpósio de Assistência Farmacêutica e Farmacoeconomia –  
       SIMFAR. Fórum realizado congregando os estados da região 
       sudeste, por meio de parcerias com as Secretarias Estaduais  
       de Saúde do Espírito Santo, Minas Gerais e São Paulo . 
 
 

 
Evento teve como tema central a 
atenção integral às pessoas com 
doenças raras. 
 
 
 Foi uma oportunidade de trocar as 
experiências entre os estados da região 
sobre esta política e a possibilidade de 
benchmark e de superação dos 
desafios. Além do tema central , também  
foi  discutido o financiamento do SUS, 
modelos inovadores de acesso, PCDT 
em doenças respiratórias, o tratamento 
do câncer, a nova lei de licitações,  
imunoterapia, PCDT de doenças da 
retina e glaucoma, dentre outras. 
 
Antoine Daher participou do painel “A 
Participação da Sociedade Civil na ATS em 
Doenças Raras. 
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 Dia 26 de agosto 
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 Dia 27 de agosto 

 
 
Antoine Daher, presidente da Casa Hunter e Febrararas, participou da abertura do 
Programa de Educação Médica Continuada com Abordagem Prática em Doenças 
Raras Tratáveis Direcionado a Residentes e Médicos de Múltiplas Especialidades: O 
IGEIM criou este programa educacional on-line com abordagem prática sobre as 
doenças raras tratáveis no Brasil hoje, notadamente as doenças que têm tratamento 
com registro na Anvisa e/ou PCDT. O curso é voltado ao residente de múltiplas 
especialidades e ao médico que tem interesse em se familiarizar ou se atualizar em 
doenças raras. 
Coordenação: Dr. Carlos Magliano (foto), médico, Profa. Dra. Ana Maria Martins (foto) 
e sua equipe da UNIFESP compartilhando a experiência em Erros Inatos do 
Metabolismo e outras Doenças Raras, contando com cerca de 20 profissionais 
especialistas convidados. O curso tem como base a experiência clínica dos 
profissionais, e não somente na literatura científica. 
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 Dia 27 de agosto 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 



 

 

RELATÓRIO DE ATIVIDADES – 2021 153 

 
 
 
 
 
                 Capa da página do Facebook da Casa Hunter anunciando 
                 e convidando para a 6ª Edição do Cenário das Doenças 
                 Raras no Brasil, em 24 de setembro. 
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MÊS DE 
SETEMBRO 

 
 

 

    

    Dia 02 de setembro  

 
 
 
 
             O mês começa com trazendo a lembrança de Bruno Abreu, Diretor de 
             Mercado e Assuntos Jurídicos da Sindusfarma, quando falou sobre  
             incorporação de novas tecnologias no “Cenário das Doenças Raras  
             no Brasil” em 2020. Entramos no mês do evento em 2021. 
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    Dia 02 de setembro  

 
Antoine Daher, presidente da casa Hunter e Febrararas participou da 3ª mesa de 
debates do Fòrum de Terapias Avançadas – Gerando valor na jornada do paciente e 
do sistema de saúde da Sindusfarma. O tema abrangido foi “Como implementar 
Modelos Inovadores no Mercado Público.       
O Fórum reuniu especialistas e autoridades em 3 dias de debate, em 11 palestras e 
mesas-redondas com especialistas nacionais e internacionais, parlamentares e 
autoridades da área da Saúde, o  Fórum discutiu propostas para a oferta sustentável 
de novas tecnologias no país, nos dias 31/8, 1º e 2/9, em evento on-line realizado pelo 
Sindusfarma, com apoio institucional da Interfarma. 
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    Dia 02 de setembro  
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 Dia 03 de setembro 

 
 

         Para aumentar a expectativa, uma das formas de divulgação do Cenário 
         das Doenças Raras no Brasil 2021 foi a publicação diária de cards dos  
         convidados do evento com um breve histórico de suas atuações no 
         universo dos raros no país.  
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 Dia 09 de setembro 

 
Ariadne Dias representou a Casa Hunter no “Rare Diem Seizing Opportinities for Rare 
Diseases in Emerging Markets.  
 
O encontro reuniu pacientes com doenças raras, a comunidade médica, profissionais 
da indústria farmacêutica, gerentes de defesa e representantes do governo com o 
objetivo de analisar os avanços no cuidado e tratamento de doenças raras em 
mercados emergentes; além de compartilhar os avanços na pesquisa e no acesso ao 
mercado de tratamentos para esse tipo de doença. 
 
 
O tema da mesa de Ariadne foi “Derrubando Barreiras de acesso a tratamentos em 
mercados emergentes.” As principais barreiras enfrentadas para melhorar o acesso a 
tratamentos para doenças raras em mercados emergentes serão discutidas. Forme um 
conselho consultivo para discutir este assunto no futuro. 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
v 
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      Participou da mesa Dr. Víctor Zamora Mesía, ex-ministro da Saúde do Peru.  
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 Dia 15 de setembro 

 
         Início da campanha de divulgação da 2ª edição do Projeto Respirar. 
         O  mês de setembro é conhecido mundialmente como um tempo reservado 
         à discussão das doenças pulmonares. Pelo segundo ano consecutivo, a Casa  
         Hunter promoveu o Projeto Respirar! 
         Quatro dias de discussão sobre as doenças raras respiratórias. 
         De 27 a 30/09, sempre às 18h30m, especialistas e pacientes debateram 
         em lives no YouTube temas-chave como qualidade de vida, tratamentos 
         e novas tecnologias em saúde. 
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 Dia 21 de setembro 

 
 
 
 
         Na Rádio Ame os Raros de Brasília (DF), Antoine Daher, presidente da Casa 
         Hunter e Febrararas, teve um encontro com Ítalo Duarte para falar sobre o 
         universo das doenças raras no Brasil. 
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A rádio Ame os Raros (WEB) – A Voz da Inclusão,  tem o objetivo de dar visibilidade a 
todos os raros, pais, médicos e defensores da causa, que na sua grande maioria das 
vezes não tem voz dentro da sociedade. O maior foco específico é através da 
programação ao vivo diária que fazem de segunda a sábado através da plataforma do 
Instagram da Rádio e da Rádio Web para atingir o maior número de pessoas gerando 
a conscientização sobre os raros e gerando a Inclusão. 
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 Dia 24 de setembro 

 
 
Chegou um dos momentos mais importantes do ano para os raros! 
A 6ª edição do “Cenário das Doenças Raras no Brasil”. Além de divulgar o tema 
perante a sociedade, trata-se do maior ponto de encontro de pacientes e seus 
familiares, reunidos com grandes especialistas em doenças raras do Brasil e do 
exterior. Juntos eles debateram temas fundamentais, visando avançar de forma eficaz 
na busca de melhorias para um universo tão complexo. 
O evento mobiliza cada vez mais pessoas, envolvendo também associações, meio 
acadêmico, indústria farmacêutica e órgãos reguladores. Diálogo propositivo e união 
de forças se destacaram na defesa dos direitos dos raros de todo o País. 
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Na abertura da 6ª edição “Cenário das Doenças Raras no Brasil”, Antoine Daher, 
presidente da Casa Hunter e da Febrararas, destacou o papel do evento na abertura 
de novos diálogos e na formulação de propostas de políticas públicas. Além disso, a 
Companhia “Sem Fronteiras” foi responsável pelo momento mais emocionante neste 
início de programação, com uma bela apresentação de dança protagonizada pela 
dupla Fernanda Amaral, bailarina, coreógrafa e educadora, e Gabriel Sousa 
Domingues, bailarino, professor e pesquisador que, devido à retinose pigmentar possui 
baixa visão. 
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A abertura da 6ª edição do “Cenário das Doenças Raras no Brasil” teve uma revelação 
que impactará toda a comunidade de raros. João Cury, secretário executivo de 
Relações Institucionais da Prefeitura de São Paulo, e a deputada federal por São 
Paulo, Carla Zambelli, confirmaram pontos fundamentais para a construção do 
primeiro hospital dedicado aos pacientes de doenças raras na capital paulista.  
Cury confirmou a doação de terreno com 1.800 metros quadrados na Vila Mariana, 
bem como o aporte de recursos do município para a construção. Paralelamente, Carla 
Zambelli destinou recursos federais que já somam mais de R$ 10 milhões para esse 
projeto que, certamente, beneficiará raros paulistas e de todo o Brasil. 
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A primeira mesa, com o tema “Pesquisa Clínica: Participação dos Pacientes e 
Familiares na Aprovação e Registro de Medicamentos”, trouxe diferentes olhares 
sobre os desafios da pesquisa científica. O convidado internacional Lembit Rägo 
(CIOMS) apontou a necessidade de preparar os profissionais da saúde em relação ao 
desenvolvimento de produtos e da educação dos pacientes para melhorar sua 
participação nas pesquisas clínicas. Ele destacou a Europa como exemplo nesse 
sentido. 
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A segunda mesa da 6ª edição do “Cenário das Doenças Raras no Brasil” colocou um 
dos temas mais polêmicos: “Preços X Valores dos Tratamentos para Doenças Raras”. 
O debate contou com Pilar Dominguez (NICE/Reino Unido) que trouxe o exemplo do 
Sistema Nacional de Saúde britânico, com foco na questão do custo e dos critérios das 
agências reguladoras. O órgão desenvolveu metodologia em que é feita uma escuta 
em relação à tecnologia especializada, levando em consideração quatro aspectos: 
raridade da condição; impacto na qualidade de vida do paciente; ausência de 
tratamento para aquela condição; e custo e impacto no serviço. 
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Em seu terceiro painel, “Resultado da Pesquisa Nacional dos Cuidadores Raros no 
Brasil: O Impacto em Políticas Públicas. O debate teve como base o trabalho de um 
ano realizado pela Casa Hunter, em parceria com AxiaBio e Febrararas, ouvindo mais 
de 500 pessoas. Gabriela Tannus (Axia.Bio) apresentou os números compilados e 
mostrou um cenário onde a inspiradora resiliência dos cuidadores se encontra com a 
realidade dura e crua. 
A grande maioria das cuidadoras e mulher e, normalmente, mãe do paciente com 
doença rara. Os números mostram que a maior parte se dedica em tempo integral à 
assistência. Além do tempo, essa missão gera impacto na receita financeira, pois 
muitas deixam de ter emprego formal e pedem demissão. Mesmo sem o 
reconhecimento pelo trabalho como cuidadora, grande parte luta para manter o ânimo 
e a autoconfiança, mas sofrem com impactos na saúde física e mental. 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

https://web.facebook.com/Axia.Bio/?__cft__%5b0%5d=AZVleqq5O3OsCl4JUHa_ZP11P3X1yxmKmkkJ2xUaKZEvsXr2-nj6NKZIvI2L10PzUGq1KpWhg0w0P6AK_E33Fah-leioOH9idqb9-t37pLTYzFeqRxKk0F0dmtCzNqiS9oz-jT3_EDM-pEwxJOweovKOIQZkR5dKqxV3QAHV7KVyZga1MUU2eCDRthkpI5_Kb4E&__tn__=kK-R
https://web.facebook.com/febrararas1/?__cft__%5b0%5d=AZVleqq5O3OsCl4JUHa_ZP11P3X1yxmKmkkJ2xUaKZEvsXr2-nj6NKZIvI2L10PzUGq1KpWhg0w0P6AK_E33Fah-leioOH9idqb9-t37pLTYzFeqRxKk0F0dmtCzNqiS9oz-jT3_EDM-pEwxJOweovKOIQZkR5dKqxV3QAHV7KVyZga1MUU2eCDRthkpI5_Kb4E&__tn__=kK-R
https://web.facebook.com/gabriela.tannus.9?__cft__%5b0%5d=AZVleqq5O3OsCl4JUHa_ZP11P3X1yxmKmkkJ2xUaKZEvsXr2-nj6NKZIvI2L10PzUGq1KpWhg0w0P6AK_E33Fah-leioOH9idqb9-t37pLTYzFeqRxKk0F0dmtCzNqiS9oz-jT3_EDM-pEwxJOweovKOIQZkR5dKqxV3QAHV7KVyZga1MUU2eCDRthkpI5_Kb4E&__tn__=-%5dK-R
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Os desafios para oferecer a integralidade na assistência aos raros não podiam ficar 
fora da programação da 6ª edição do “Cenário das Doenças Raras no Brasil”. O tema 
do quarto painel do evento foi: “Centros de Atenção Integral: cuidados Paliativos e 
Abordagem Multidisciplinar”. Santusa Santana (Lit Health), mediadora do debate, 
questionou todos os convidados sobre como garantir a assistência integral aos raros. 
 
Ana Maria Martins (CREIM/SP) destacou a necessidade de disciplina voltada às 
doenças raras na academia. “Esse é um universo muito complexo que está à margem 
da formação médica. E temos um gargalo se os médicos não conhecem e entendem 
as doenças raras”. Ana Maria ressaltou ainda que somente o atendimento 
multidisciplinar melhora a qualidade de vida dos pacientes. Adicionalmente, apontou o 
sistema de regulação do SUS para os pacientes que precisam de tratamentos 
específicos como obstáculo que atrasa a chegada deles aos centros de referência.  
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Quando o tema é atenção integrada para os raros, é fundamental conhecer o 
pensamento de Roberto Giugliani (Hospital de Clínicas de Porto Alegre e Instituto 
Genética para Todos). Ela também participou do debate e adiantou o modelo de 
excelência que será oferecido na primeira Casa dos Raros, que entrará em atividade 
na capital gaúcha em 2022. 
 
Para Giugliani, o tripé de assistência deve ser composto por diagnóstico rápido e 
atenção integrada, preparando o paciente para a continuidade de sua jornada em sua 
localidade de origem, com plano de manejo da enfermidade e planejamento de 
acompanhamento periódico no centro de referência, que precisa funcionar como elo 
de ligação entre os diversos setores que podem atuar no atendimento aos pacientes 
raros. 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

https://web.facebook.com/profrobertogiugliani/?__cft__%5b0%5d=AZV4aTPKkV6xx0WbkhZ9crPprva1QPIKPCFPwBXeZaFXckkLifiDdQyV6pokB8fxe5WJ_Xxy0G-aShXCVfmwvpq0D9UCE7QoAunQwyr881lauwDoy5Zo7zBuujDpkOcDz_BPmxShv9uPs5BrWpSzWhxWirzoKV37VLyG8haFaoicvbHZko6pBc6Q78URbcgsDmA&__tn__=kK-R


 

 

RELATÓRIO DE ATIVIDADES – 2021 172 

 
 
 
 
 
A última mesa da 6ª edição do “Cenário das Doenças Raras no Brasil” teve o tema: 
“Acesso ao Tratamento: Um Direito Raro”. A mediação foi de Marcos Santos, 
presidente da Sociedade Brasileira de Auditoria Médica, que foi incisivo logo no início 
sobre a necessidade de conscientização sobre as doenças raras, por meio de 
discussões coletivas e propostas claras para assegurar o direito constitucional aos 
tratamentos. 
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A bailarina e coreógrafa Deborah Colker, vó do Theo, um raro com Epidermólise 
Bolhosa (EB), foi uma das convidadas da "6a Edição do Cenário Brasileiro de Doenças 
Raras”. Em entrevista exclusiva para a Casa Hunter, Deborah Colker falou sobre a 
descoberta da patologia, da convivência com uma doença sem cura e de todas as 
emoções envolvidas nesta trajetória. 
A participação da coreógrafa no "Cenário Brasileiro de Doenças Raras" coincidiu com 
a estreia do espetáculo "Cura", inspirado na experiência com uma doença rara. 
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A realização da 6ª edição do “Cenário das Doenças Raras no Brasil” foi motivo de 
grande orgulho para toda a família Casa Hunter. Temos uma série de motivos para 
celebrarmos o sucesso do evento. Em 18 meses, foi o primeiro encontro, presencial, 
de pessoas das mais diversas áreas que respiram a causa dos raros no dia a dia. 
Paralelamente, foi muito marcante a companhia de mais de mil pessoas na plataforma 
online de transmissão do evento. Sentimos o engajamento pulsante de todos, tanto no 
local do evento quanto virtualmente. Prova disso foram os depoimentos emocionantes, 
compartilhados no chat do evento por vozes que se fizeram presentes mesmo a 
distância. Vivenciamos um dia de compartilhamentos, trocas, percepções e emoções. 
O encontro abordou corajosamente todas as dificuldades, mas revelou boas notícias e 
alimentou a esperança e força para lutar por dias cada vez melhores para os raros.  
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 Dia 27 de setembro 

 
 

 
 
Setembro é conhecido mundialmente com 
um tempo reservado à discussão das 
doenças pulmonares. 
 
Para participar deste movimento e propor 
discussões sobre as patologias raras 
respiratórias, a Casa Hunter promove 
desde 2020 o Projeto Respirar! 
 
O primeiro painel falou sobre “Qualidade 
de Vida nas Doenças Raras Pulmonares – 
A Importância da Abordagem 
Multidisciplinar no tratamento. 
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 Dia 28 de setembro 

 
No segundo dia do Projeto Respirar, em debate "Novas Terapias a Caminho para 
Doenças Raras Pulmonares". 
Entre os convidados para debater o tema estavam o geneticista Salmo Raskin, o 
pneumologista Paulo Henrique Feitosa, o gerente da Anvisa João Batista Silva Jr. e a 
paciente Jislaine Machado. Luana Souto Barros moderou o encontro,  
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 Dia 29 de setembro 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
 
 
 
Nesta quarta-feira dia 29 o terceiro dia do 
Projeto RespirAr trouxe o tema "Doenças 
Raras Pulmonares e Meio Ambiente - O 
perigo no ar". 
 
Os convidados para o debate foram o 
pnemologista Dr. Rafael Futoshi, a alergista e 
imunologista Dra. Ariane Molinaro, a 
pneumologista Dra. Carolina Salim e a mãe 
de paciente e diretora da ASBAG Raíssa 
Cipriano. 
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 Dia 30 de setembro 

 
 
 
Suporte Avançado nas Doenças 
Raras Respiratórias - 
Oxigenoterapia, VNI & 
Transplante" Este foi o tema de 
encerramento da 2ª edição do 
Projeto RespirAr, neste dia 30 no 
Canal do Youtube da Casa Hunter. 
 
Com participação dos 
Pneumologistas Dr. José Eduardo 
Afonso Junior e Rodrigo 
Athanazio, do Fisioterapeuta Prof. 
Dr. Evanirso Aquino e do paciente 
Caio Azambuja. O debate foi mais 
uma grande oportunidade de 
aprendizado e participação por 
chat ao vivo.  
 
 
Caio Azambuja, 22 anos, paciente com Fibrose Cística, transplantado bilateral, foi a 
voz do paciente no encontro. Com muito carisma e leveza, Caio nos contou sobre suas 
experiências, descobertas e perspectivas futuras no tratamento de sua patologia.  
 
  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 



 

 

 
179 RELATÓRIO DE ATIVIDADES – 2021 

 
 
 

MÊS DE 
OUTUBRO 

 
 

 

    

    Dia 01 de outubro  

 
 
 
Começa a divulgação do workshop ‘Regulação Biofarmacêutica: Iniciativas 
Regulatórias em Doenças Raras”. Um dia de muita discussão e troca de experiências, 
com convidados especiais que abordaram o tema regulatório e clínico em doenças 
raras. 
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      Cards diários com pequenas apresentações de cada convidado do Workshop. 
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    Dia 14 de outubro  

 
 
Antoine Daher, presidente da Casa Hunter e da Febrararas, visitou a Casa dos Raros, 
em Porto Alegre. 
O prédio encontra-se na fase de acabamentos e, muito em breve, será o primeiro 
centro de atendimento integral aos pacientes com doença rara do Brasil. 
O presidente da Casa Hunter também foi recebido no mesmo dia  pelo governador do 
Rio Grande do Sul, Eduardo Leite, que prometeu apoio à iniciativa, única na América 
Latina. 
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    Dia 15 de outubro  

 
 
            Antoine Daher, presidente da Casa Hunter e da Febrararas, faz a abertura 
            do evento "Regulação Biofarmacêutica: Iniciativas Regulatórias em Doenças 
            Raras", falando da importância do encontro, que contou com participações 
            internacionais, no fortalecimento da defesa dos raros e debate de ideias  
            em uma visão global. 
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                   O que é relevante no processo de tomada de decisão na avaliação 
                   de novas tecnologias em saúde na Europa? Foi o tema da palestra  
                   de Theodor Framke, especialista da European Medicines Agency  
                   (EMA), a agência regulatória da Europa. 
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                     Com o apoio valioso de Carla Brichesi, da Anvisa, e da jornalista   
                     e moderadora Camila Srougi, o evento sobre "Regulação  
                     Biofarmacêutica" discutiu ainda a necessidade de sensibilização 
                     dos órgãos regulatórios para a escuta ativa dos cuidadores, pacientes 
                     e médicos. 
                     Para a médica e geneticista Ana Maria Martins, o desafio está no 
                     desenvolvimento de metodologias na audição e registro desses 
                     depoimentos, fundamentais para a construção de protocolos. 
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    Dia 15 de outubro  

 
 
 
           Com o apoio da Casa Hunter e Febrararas - I Semana ASBAG pela 
           Vacinação. Entre os dias 17 e 23  a Asbag promoveu uma semana de 
           conscientização em alusão ao Dia Nacional de Vacinação (17/10). 
           Além disso, nesse ano de 2021, o PNI completa 48 anos, e com a 
           situação delicada  em decorrência da pandemia de coronavírus, o evento 
           teve o objetivo de ampliar a conscientização principalmente na comunidade  
           asmática. Foi apresentada a história das vacinas, e sua real importância  
           em nossa vida. 
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    Dia 21 de outubro  

 
 
            Com o apoio da Casa Hunter e Febrararas a Live "Proteger, cuidar 
            de vacinar!". Foi um encontro entre o professor Leandro Spalato Torres,  
            docente do departamento de saúde coletiva da Faculdade de Ciências 
            Médicas da Santa Casa de Misericórdia de São Paulo e a pneumologista 
            e pesquisadora da Escola Nacional de Saúde Pública da Fundação 
            Owaldo Cruz (Fiocruz), Dra. Margareth Dalcolmo. 
            O tema foi o presente e o futuro das vacinas no Brasil.  
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    Dia 23 de outubro  
 

 
                                                                                                                          

O evento Med Meeting ocorreu no  hotel 
Estamplaza, contou com a participação 
de diversos palestrantes na área da 
saúde, direito e empreendedorismo, das 
08h00 as 18h00, totalmente presencial. 
Contou com a participação de 12 
palestrantes e de 54 ouvintes, tanto da 
área da saúde quanto da área de RH e 
empreendedorismo. 
O diretor da Casa Hunter e farmacêutico 
Raphael Fernando Boiati fez sua 
contribuição no evento, representando a 

Casa Hunter com o tema: Terapias Gênicas: Atualidades e Futuro. 
Também presente no evento, o Gerente Geral de Medicamentos e Produtos Biológicos 
da Agência Nacional de Vigilância Sanitária (ANVISA), Gustavo Mendes Lima Santos, 
demonstrou a necessidade de conhecimento em Doenças Raras, corroborando com a 
palestra do Raphael Boiai. 
Após o término do evento, em sorteio, alguns palestrantes foram presenteados com o 
livro: Doenças Raras e Políticas Públicas – Entender, Acolher e Atender da escritora 
Rosangela Wolff Moro com apoio da Casa Hunter. 
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    Dia 23 de outubro  

 
 
           Tem início mais um Day Hunter Temático! Semana da Alfamanosidose,  
            uma doença ultrarrara, causada pela deficiência da enzima alfamanosidase. 
 
           Depoimentos, posts informativos e toda a programação destinada  
           exclusivamente para pacientes da patologia e seus familiares. 
           Informação e debates de qualidade sobre uma doença pouco conhecida.  
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    Dia 24 de outubro  

 
 
 
           Patricia Torres é mãe do Patrick, de 20 anos. Em seu depoimento para a 
           Semana de Alfamanosidose, ela falou sobre as dificuldades de receber  
           o diagnóstico de uma doença ultrarrara, progressiva e multissistêmica.  
           Mesmo com os traumas inevitáveis do início, Patrícia relatou como ela 
           e seu filho aprenderam a se relacionar com a patologia sem perder a 
           esperança e a alegria. 
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    Dia 25 de outubro  

 
 
A Deficiência de Alfa-1 Antitripsina (DAAT) é uma condição genética descrita pela 
primeira vez em 1963, na Suécia. Os portadores da DAAT têm pelo menos um alelo 
deficiente nos cromossomos. Muitos deles, não desenvolvem sintomas, mas alguns 
sofrem com alterações nos pulmões e no fígado, principalmente. 
 
“O pneumologista é uma peça 
fundamental na DAAT. Porque é ele 
quem vai pensar nessa hipótese, 
fazer o diagnóstico, pedir a dosagem 
de Alfa-1 e, se necessário, o estudo 
genético, além de orientar sobre o 
tratamento. É importante que haja 
uma conversa com os familiares 
também, para que eles entendam 
como os descendentes poderão ou 
não apresentar a doença”, 
complementa a médica. 
 
Saiba mais sobre o diagnóstico e 
tratamento da Deficiência de Alfa-1 
Antitripsina na cartilha do Projeto 
CuidAR 
 
A Casa Hunter, organização da 
sociedade civil dedicada ao apoio à 
pessoa com doença rara e seus 
familiares, participou do processo de 
preparação e edição do documento, 
que em breve também estará 
disponível on-line no site da Casa 
Hunter. “Trata-se de uma iniciativa 
fundamental para a divulgação dessa doença rara, ainda desconhecida por muitos”, 
acredita Antoine Daher, presidente da Casa Hunter e da Federação Brasileira das 
Associações de Doenças Raras (Febrabas), que apoia a iniciativa. 
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    Dia 26 de outubro  

 
 
           Dra. Anneliese Barth ministrou a videoaula “Diagnóstico Diferencial 
           em MPS” dentro da Semana de Alfamanosidose. A doença é causada 
           por uma mutação autossômica recessiva no gene MAN2B1, que leva a  
           um transtorno raro de armazenamento lisossômico causado pela 
           deficiência da enzima alfamanosidase. 
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    Dia 28 de outubro  
 
 
 

Semana da Farmácia da Universidade de Guarulhos (UNG) 
 
 
No dia 28/10/2021 das 09h00 as 10h30 e das 19h30 as 21h00, o diretor da Casa 
Hunter Raphael Boiati representou a instituição com o tema: Assistência Farmacêutica 
em Doenças Raras, durante a Semana da Farmácia da Universidade de Guarulhos 
(UNG).  
Raphael Boiati foi convidado para a palestra por coordenar o Grupo Técnico de 
Trabalho no Cuidado Farmacêutico em Doenças Raras do Conselho de Farmácia do 
Estado de São Paulo (CRF-SP). 
Durante a palestra diversas dúvidas foram levantadas pelos alunos e professores que 
participaram das palestras nos dois horários, sendo um momento rico para o 
compartilhamento de conhecimento sobre doenças raras. O Dr. Fabio, conselheiro 
eleito do CRF SP, também docente da instituição de ensino estava presente, e 
descreveu a importância do conhecimento, e se colocou a disposição para futuros 
eventos na área de doenças raras. 
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    Dia 28 de outubro  

 
 
No canal do Youtube da Casa Hunter aconteceu a Live “Entendendo a Jornada do 
Paciente”, dentro da Semana de Alfamanosidose.  
O encontro contou com a participação das médicas geneticistas Doutoras Anneliese 
Barth e Patricia Correia e a mãe de paciente Patrícia Torres San Andrés. A 
Alfamanosidose é causada por uma mutação autossômica recessiva no gene 
MAN2B1, que leva a um transtorno raro de armazenamento lisossômico causado pela 
deficiência da enzima alfamanosidase. 
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    Dia 28 de outubro  

 
No canal do Instagram da AAME (Amigos da Atrofia 
Muscular Espinhal), Antoine Daher, presidente da 
Casa Hunter e Febrararas, participou da live “Novo 
cenário para AME”.  
O debate principal com a Dra. Alexandra Prufer e 
mediação de Izabel Kropsch foi sobre  pcdt , 
incorporação e o papel da comunidade na consulta 
pública.  
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    Dia 29 de outubro  

 
 
Dra. Patrícia Correia é médica geneticista e pediatra no 
Instituto Fernandes Figueira (IFF/Fiocruz), no Rio de 
Janeiro. Em seu depoimento, que encerrou a Semana de 
Alfamanosidose, ela explicou a complexidade da doença e 
suas características. 
 
A especialista fez também um importante alerta sobre a 
necessidade da rapidez na obtenção do diagnóstico. Este 
é, segundo Dra. Patrícia, um fator decisivo para o 
tratamento e a qualidade de vida do paciente. 
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    Dia 30 de outubro  

 
 
 
No Dia Mundial de Conscientização da 
Hipofosfatasia, a HPP, uma doença rara e 
muitas vezes silenciosa, teve início mais uma 
semana temática da Casa Hunter. 
O tema central é falar dos sinais e sintomas da 
HPP, que podem variar de ossos frágeis até a 
perda prematura dos dentes. Informação é 
fundamental para mudar o quadro da 
patologia, ainda desconhecida dos brasileiros. 
A campanha da Casa Hunter divulga  
depoimentos, posts informativos e muitos 
conteúdos a respeito.  
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    Dia 30 de outubro  

 
 
 
O depoimento que marcou o início da semana de HPP em seu Dia Mundial, foi 
internacional, Deborah Fowler, fundadora da Soft Bones, organização americana, sem 
fins lucrativos,  destinada a apoiar pacientes e cuidadores de pessoas com HPP, falou 
sobre os desafios da patologia. Deborah aproveitou a oportunidade para mandar uma 
mensagem especial para os pacientes brasileiros “Vocês não estão sozinhos! Temos 
materiais em português e muitas famílias interessadas em entrar em contato com 
vocês! Então não hesite em nos procurar” e finalizou desejando um “Feliz Dia Mundial 
da HPP!”. 
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    Dia 31 de outubro  

 
 
 
Publicação dos primeiros cards da Semana de HPP.  
Explicando que a Hipofosfatasia é uma doença genética rara hereditária, provocada 
por mutações no gene da fosfatase alcalina (TNSALP). A alteração pode afetar o 
desenvolvimento dos ossos e dentes, causando desde problemas dentários leves até 
deformidades esqueléticas e fraturas. 
Dependendo da intensidade da doença, o paciente pode apresentar ossos mais fracos 
e diversas alterações no corpo, como crânio alongado, juntas alargadas ou estatura 
corporal reduzida. Estima-se que as formas graves de HPP ocorram em 
aproximadamente um em cada 100.000 nascidos 
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MÊS DE 
NOVEMBRO 

 
 

 

    

    Dia 03 de novembro  

 
 
Dando continuidade a Semana de Hipofosfatasia a Casa Hunter apresentou em seu 
canal dp Youtube a videoaula temática com o Prof. Dr. Luiz Claudio Gonçalves de 
Castro. 
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    Dia 04 de novembro  

 
 
 
Conversa com especialistas sobre os desafios e conquistas da Hipofosfatasia (HPP). 
No canal do YouTube da Casa Hunter. Regina Khoury (Day Hunter) comandou este 
encontro que contou com médicos e também a visão do paciente. Victória Bonetti 
comentou sobre sua experiencia de vida no trato com o Hipofosfatasia, todas as 
dificuldades e como leva uma vida normal nos dias de hoje e procura ajudar outros 
pacientes com a mesma patologia. 
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    Dia 06 de novembro  

 
Encerramos a semana de Hipofosfatasia apresentando Victória Bonetti. Ela é 
assessora jurídica, tem 25 anos e é paciente diagnosticada com Hipofosfatasia desde 
os 19 anos.  
Victória possuía sintomas da doença desde a infância e adolescência, porém não 
recebia um diagnóstico correto por ser uma patologia rara.  
Sofreu com os sintomas até o dia em que sua médica solicitou um exame de 
Hipofosfatasia alcalina. Em seu depoimento, a paciente falou com otimismo como 
aprendeu a lidar com a doença e manda seu recado para os médicos e pacientes de 
doenças raras. 
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    Dia 07 de novembro  

 
 
 
Início de mais uma semana temática, Acromegalia. Uma doença rara em que o corpo 
produz muito hormônio do crescimento, fazendo com que os tecidos e ossos cresçam 
mais rapidamente. Em geral, as mãos e os pés registram um crescimento anormal, 
mas existem outros sintomas associados como inchaço das extremidades, cansaço e 
dificuldade para dormir, entre outros. 
A doença costuma ser diagnosticada em adultos de 30 a 50 anos, mas pode afetar 
pessoas de qualquer idade.  
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    Dia 08 de novembro  

 
 
Um dos depoimentos na semana de acromegalia foi do professor Alexandre Costa, 63 
anos de Fortaleza, no Ceará. Foi diagnosticado com Acromegalia aos 49 anos, depois 
de décadas de fortes dores de cabeça, nos músculos e outros sintomas que 
atrapalhavam o dia a dia. 
Em seu relato o professor recupera parte desta história e dividiu um pouco da 
experiência com a patologia e como é possível viver bem com a Acromegalia. 
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    Dia 09 de novembro  

 
 
No canal do YouTube da Casa Hunter, a doutora Nina Musolino endocrinologista do 
Hospital da Clínicas da FMUSP, trouxe uma importante videoaula sobre Acromegalia, 
doença rara e ainda pouco conhecida. 
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    Dia 11 de novembro  
 
 
 

Live "Entendendo a Jornada do Paciente". 
Mais um grande encontro, muita informação, debate de ideias e o ponto de vista do 
paciente, objetivo principal de nossos trabalhos. 
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    Dia 11 de novembro  
 
 
 
 
 
 

 
Antoine Daher, presidente da Casa Hunter e Febrararas participou da Webinar do site 
Metrópoles, onde especialistas de diferentes setores debateram as atuais formas de 
análise para a incorporação de remédios e de protocolos clínicos ao Sistema Único de 
Saúde, além de proporem melhorias ao processo a fim de beneficiar a vida de milhões 
de brasileiros. 
Participaram grandes nomes da Saúde do Brasil, Luciana Holtz - Oncoguia, Sandro 
Martins Oncologista do HUB e o Senador Izalci Lucas, e debateram as Perspectivas e 
Oportunidades para evolução do Acesso Público à saúde no Brasil. Grande debate 
onde puderam defender a necessidade de melhor organização, planejamento e 
execução das ações ordinárias no setor público de maneira que as diferenças entre os 
setores públicos e privados diminuam e a equidade passe a ser a regra. 
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    Dia 11 de novembro  
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    Dia 12 de novembro  
 

 
 
Nesta data o diretor da Casa Hunter, Raphael Fernando Boiati, representou o 
presidente da Casa Hunter, Antoine Daher na Câmara de Genética Médica do 
Conselho Federal de Medicina. 
Durante a reunião foram levantadas as realizações da Câmara no ano de 2021, e 
foram planejadas as ações da Câmara para o ano de 2022. 
 
Raphael Boiati colocou a importância do simpósio em Doenças Raras realizado no ano 
de 2021, levando informações sobre as doenças raras a toda a população. 
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    Dia 21 de novembro  
 

 
DMD, também conhecida como Distrofia Muscular de Duchenne. Durante esta 
semana, a Casa Hunter publicou posts informativos, depoimentos, live e videoaula. 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
A Distrofia Muscular de Duchenne (DMD) é a forma mais comum de distrofia muscular 
em crianças. É caracterizada pela degeneração e fraqueza progressivas dos músculos 
esqueléticos, isto é, daqueles que dão sustentação ao corpo. A doença é provocada 
pela alteração da distrofina, proteína responsável por dar estabilidade à membrana do 
músculo. 
Os sintomas surgem na primeira infância, geralmente entre 2 e 3 anos de idade e 
incluem a perda do equilíbrio, dificuldade de subir escadas e se levantar do chão. A 
doença afeta principalmente meninos, mas em casos raros pode afetar meninas. 
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    Dia 21 de novembro  
 
 

 
Participação internacional na Semana da Distrofia Muscular de Duchenne.  
A pneumologista portuguesa Dra. Maria José Guimarães também é médica 
especialista em medicina do sono. Em seu depoimento à médica falou sobre a 
importância da avaliação pneumológica nesta patologia e sua longa experiência no 
trato da doença. Uma visão diferente com informações importantes para os pacientes 
de Duchenne. 
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    Dia 23 de novembro  

 

Antoine Daher participou da Audiência Pública para debater os desafios para 
Ampliação do Programa Nacional de Triagem Neonatal.  
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    Dia 23 de novembro  

 
 

Autor do requerimento, o deputado Zacharias Calil lembrou que a lei 14154/21alterou o 
Estatuto da Criança e do Adolescente para aperfeiçoar o programa ampliando as 
doenças a serem rastreadas pelo teste do pezinho. “ A lei sancionada é louvável, mas 
é necessário endereçar os atuais desafios do programa e pensar em soluções 
conjuntas, além de divulgar o teste do pezinho” afirmou.  
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    Dia 24 de novembro  

 
 
 
 

Na semana de Distrofia Muscular de Duchenne (DMD) o Prof. Dr. Alexandre 
Fernandes, Neuropediatra e professor da Universidade Federal Fluminense (UFF) fez 
uma aula especial sobre a patologia. 
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    Dia 24 de novembro  

 
 
 
Simpósio Doenças Raras Informações para o Gestor. 
Discussão dos problemas e soluções para a questão da incorporação tecnológica no 
cenário das doenças raras no Brasil. 
O Presidente da Casa Hunter e Febrararas, Antoine Daher, e o Diretor e Co-fundador 
da Casa Hunter, Raphael Boiati, participaram do 2º Simpósio Doenças Raras que 
ocorreu Brasília-DF. A voz dos pacientes com doenças raras foi o foco das 
apresentações.  
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    Dia 24 de novembro  
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    Dia 25 de novembro  

 
 
Ryan Fischer atua como vice-presidente da Parent Project Muscular Dystrophy 
(PPMD), organização americana que luta pelo fim da Distrofia Muscular de Duchenne 
(DMD). Em seu depoimento exclusivo para a Semana de Duchenne, promovida pela 
Casa Hunter, ele destacou a importância da voz do paciente, "a ferramenta mais 
poderosa nas batalhas para lidar com a patologia" ainda enviou um recado 
especialmente para os pacientes brasileiros com a patologia. 
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    Dia 27 de novembro  

 
 
 
 
Concluindo a Semana da Distrofia Muscular de Duchenne, contamos com a presença 
da Dra. Carolina Tesi Rocha, professora associada de Neurologia e Pediatria na 
Universidade de Stanford. 
Em uma breve e valiosa apresentação, a médica faz uma atualização importante sobre 
as perspectivas relacionadas às Terapias Gênicas e a DMD. 
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    Dia 28 de novembro  

 
 
 
A Casa Hunter lançou sua campanha de Natal. 
 
As transformações são importantes, porém não podemos deixar de lado as tradições.  
A Casa Hunter apresenta a “Campanha Natal Para Todos”. 
Uma oportunidade para você exercitar a solidariedade e o amor ao próximo. 
Doe uma cesta para uma família rara, um pequeno gesto que representará muito para 
eles. Gestos realizados com o coração trazem felicidade mútua. 
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MÊS DE 
DEZEMBRO 

 
 

 

    

    Dia 01 de dezembro  

 
 
Dia histórico para a saúde brasileira!  
Nesta quarta-feira, 1º de dezembro, foi criada a Frente Parlamentar de Prevenção de 
Doenças Pulmonares Graves.  
Com a proposição do Deputado Federal Pedro Westphalen, a frente busca soluções 
para diagnósticos e tratamentos diretamente à população e atua, de maneira conjunta, 
em defesa de toda a cadeia produtiva da indústria farmacêutica, universidades, 
associações e instituições públicas e privadas.  
Antoine Daher, presidente da Casa Hunter e Febrararas, Raphael Boiati, farmacêutico 
e diretor da Casa Hunter, e Lauda Santos estiveram presentes e fizeram parte de todo 
o processo de mais esta conquista da saúde no Brasil. 
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    Dia 02 de dezembro  

 
 
 
Os desafios relacionados ao Diagnóstico e ao Tratamento da Deficiência de Alfa-1 
Antitripsina foram tema de debate promovido nesta data na Assembleia Legislativa do 
Estão de São Paulo. 
A iniciativa contou com a presença da deputada Maria Lúcia Amary, responsável pela 
solicitação do encontro, e do presidente da Febrararas e da Casa Hunter, Antoine 
Daher. 
Dra. Maria Vera, coordenadora da Comissão de Doença Pulmonar Avançada e 
Doenças Raras da Sociedade Brasileira de Pneumologia e Tisiologia (SBPT) 
apresentaram a patologia aos convidados. 
O debate contou ainda com a participação da coordenadora de Implantação da Política 
Nacional de Assistência Integral à Pessoa com Doença Rara no Estado de São Paulo, 
Dra. Carmela Grindler, e da coordenadora de Assistência Farmacêutica da Secretaria 
da Saúde de SP, Alexandra Mariano Fidêncio. 
Dr. Carlos Eduardo Gouveia, Presidente Executivo da Câmara Brasileira de 
Diagnóstico Laboratorial, também integrou a mesa que aprofundou aspectos 
relacionados ao contexto desta doença rara no Brasil e no mundo. 
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    Dia 02 de dezembro  
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    Dia 07 de dezembro  

 
 
Com o tema “Mãos que transformam o mundo” teve início a divulgação da 7ª edição 
do Prêmio Gente Rara.  
Nos dias 13,14 e 15/12, sempre às 19h30min, tivemos palestras com atrações 
internacionais, acompanhadas de comentários de convidados especiais e espaço para 
perguntas e respostas. 
A entrega do Prêmio Gente Rara aconteceu no dia 15, todo o evento foi transmitido ao 
vivo através da plataforma www.premiogenterara.com.br. 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

http://www.premiogenterara.com.br/?fbclid=IwAR0qCGqTOgoW30XlHKBUyiY1OFoC_52q9h1YQK_VvmdKvGehR499fcw8LJ0
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    Dia 07 de dezembro  

 
O presidente da Casa Hunter e Febrararas, Antoine Daher, participou do CB Fórum 
Live "Inovação além do tratamento", promovido pelo Jornal Correio Braziliense. 
A priorização dos avanços da política pública de saúde do Brasil no tratamento de 
doenças raras deu início ao debate.  
Toni, como é mais conhecido, destacou que o Ministério da Saúde precisa mudar o 
olhar sobre as doenças raras no Brasil. "Precisamos olhar para as doenças raras como 
investimento para o futuro do Brasil e da nossa medicina", finalizou. 
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    Dia 13 de dezembro  

 
 
 
Tem início a 7ª edição do Prêmio Gente Rara com uma participação internacional. 
Entrevista com especialista do Erasmus Medical Center, na Holanda, precursor no 
modelo de atendimento multidisciplinar e uma das maiores unidades de diagnóstico e 
tratamento de raros no mundo.  
Médica convidada: Hannerieke van den Hout (neuropediatra).  
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    Dia 13 de dezembro  

 
 
Durante entrevista exclusiva para o evento, a neuropediatra Hannerieke van den Hout 
falou sobre o trabalho de colaboração desenvolvido pelo Erasmus Medical Center, da 
Holanda, com outros 23 centros europeus.  
“Você pode dizer que o Erasmus respira doenças raras. Está no nosso DNA”, afirmou. 
Os comentários da médica foram repercutidos por dois geneticistas brasileiros: Dr. 
Roberto Giugliani e Dra. Chong Ae Kim. 
O presidente da Casa Hunter, Antoine Daher, abriu a noite de hoje, que rendeu muitas 
reflexões sobre o atendimento aos pacientes com doenças raras no Brasil. 
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    Dia 13 de dezembro  
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    Dia 14 de dezembro  

 
 
 
 
Neste segundo dia da 7ª edição do Prêmio Gente Rara acompanhamos a entrevista 
com o empresário John Crowley, um dos executivos mais importantes das indústrias 
farmacêutica e de biotecnologia.  
Em seu depoimento, Crowley traçou um panorama das doenças raras nos últimos 30 
anos e ainda comentou sua trajetória, retratada no filme "Decisões Extremas" (2010), 
estrelado por Brendan Fraser e Harrison Ford.  
A obra é inspirada no livro "A Cura" e conta a luta de Crowley para conseguir 
tratamentos eficazes para dois de seus filhos, ambos com a doença de Pompe, que 
causa fraqueza muscular progressiva. 
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    Dia 14 de dezembro  
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    Dia 14 de dezembro  

 
 
O vice-presidente da Interfarma, Eduardo Calderari, repercutiu a entrevista com o 
empresário americano John Crowley, no segundo dia de atrações do Prêmio Gente 
Rara.  
Em seu depoimento, ele falou sobre o esforço das empresas reunidas na associação 
para inserir o paciente nos processos de desenvolvimento de medicamentos, 
tratamentos e até mesmo de políticas púbicas para doenças raras. 
“Como disse o John, a visão do passado estava equivocada. O paciente tem que ser 
envolvido em todas as fases de pesquisa. Ninguém melhor do que ele para falar com 
legitimidade sobre os efeitos e as expectativas de lançamento de uma droga”, avaliou. 
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    Dia 15 de dezembro  

 
 
A 7a Edição do Prêmio Gente Rara começou às 19h30min. Entre os convidados da 
noite estavam a bailarina e coreógrafa Deborah Colker e o músico e mestre Carlinhos 
Brown. 
As duas estrelas estiveram à frente de um dos pontos altos da noite: o "Encontro dos 
Raros", onde comentaram o espetáculo "A Cura", cujo tema envolve esperança, luta e 
doenças raras. 
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    Dia 15 de dezembro  

 
Na abertura do evento, Antoine Daher, fundador e presidente da Casa Hunter, 
Febrararas e Casa dos Raros, falou sobre a Casa dos Raros, primeiro centro de 
atenção integral aos pacientes com doenças raras, que está muito próxima de ser 
lançada, e agradeceu a todos que contribuíram para essa conquista e que estão 
ajudando a levar a casa a outros pontos do País. 
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    Dia 15 de dezembro  
 

 
 
Antoine Daher, fundador e presidente da Casa Hunter, Febrararas e Casa dos Raros, 
ao lado de Silvia Grecco, secretária municipal da Pessoa com Deficiência, falaram 
sobre a doação do terreno para o primeiro hospital de raros do mundo. Antoine 
agradeceu a todos que contribuíram para essa conquista e que estão ajudando nessa 
empreitada. 
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    Dia 15 de dezembro  
 

 
 
Em homenagem aos fisioterapeutas de todo o Brasil, que se empenharam no combate 
à Covid-19 desde o início da pandemia, o primeiro premiado da 7ª edição do Prêmio 
Gente Rara foi o fisioterapeuta Augusto Cruz, especialista em fisioterapia intensiva 
pela FAC Redentor, com chancela AMIB (Associação de Medicina Intensiva 
Brasileira).  
Mesmo em tempos difíceis, ele seguiu adiante, levando alegria e esperança para nós. 
Ele recebeu o prêmio das mãos de Mariana Machado de Moraes Oliveira, 
coordenadora da equipe de Fisioterapia do Hospital Igesp. Ao lado deles, Fernanda 
Batista, fisioterapeuta e coordenadora do Projeto Hunter Móvel.  
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    Dia 15 de dezembro  
 

 
Com muita alegria, a Casa Hunter concedeu o Prêmio Gente Rara a Gustavo Mendes, 
gerente de medicamentos e produtos biológicos da Anvisa. Acompanhado várias 
aparições dele neste ano, pouco antes da primeira vacina contra a Covid-19 ser 
aplicada no Brasil, Gustavo e sua equipe estavam reunidos, analisando a segurança e 
eficácia da vacina. A premiação foi um reconhecimento desse esforço coletivo que nos 
permitiu chegar até aqui. O país agradece sua dedicação e comprometimento com a 
ciência! 
Como ele não pôde estar pessoalmente no prêmio, seus pais, dona Gildete e seu Luiz, 
receberam por ele a homenagem, que foi entregue pela dra. Ana Maria Martins, 
médica geneticista do Centro de Referência em Erros Inatos do Metabolismo da 
Universidade Federal de São Paulo. 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 



 

 

RELATÓRIO DE ATIVIDADES – 2021 241 

 
 
 

    Dia 15 de dezembro  
 

 
Deborah Colker e Carlinhos Brown juntos! Na cerimônia da 7ª edição do Prêmio Gente 
Rara, os artistas promoveram o Encontro dos Raros, em que conversaram sobre o 
impacto de suas atividades na vida de milhares de pessoas. A bailarina e coreógrafa é 
autora do espetáculo Cura, inspirado a partir da vivência da artista com o neto, Théo, 
portador de epidermólise bolhosa, uma doença rara. O cantor Carlinhos Brown falou 
sobre sua atuação de quase três décadas com a ONG Pracatum, em Salvador, que 
realiza ações de impacto cultural e socioeconômico na comunidade de Candeal 
Pequeno de Brotas. O espetáculo Cura conta com trilha de Carlinhos Brown. 
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    Dia 15 de dezembro  
 

 
Além de uma estrela da música nacional, Carlinhos Brown é também um 
transformador social. Ao longo de quase três décadas de atuação com a ONG 
Pracatum Ação Social, o artista promove ações de impacto socioeconômico em 
Candeal Pequeno de Brotas, Salvador, por meio de uma rede colaborativa formada 
por moradores para a construção de uma comunidade unida e mobilizada na luta por 
seus direitos. Por isso, a Casa Hunter teve a honra de conceder a Carlinhos Brown o 
Prêmio Gente Rara nesta noite especial. A homenagem foi entregue por Deborah 
Colker, parceira de criação e amiga do cantor. Antoine e Fernanda Daher fizeram 
questão de cumprimentar o homenageado. 
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    Dia 15 de dezembro  
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    Dia 15 de dezembro  
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    Dia 15 de dezembro  
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    Dia 15 de dezembro  
 

 
 
 
Para finalizar uma noite que ficou marcada em nossas vidas, Carlinhos Brown cantou 
sucessos em um pocket show para o Prêmio Gente Rara. Não poderíamos estar mais 
felizes ao homenagear o artista e ainda ganhar de presente uma apresentação 
especial para os raros. Assim encerramos a 7ª edição do Prêmio Gente Rara. Foram 
três dias de muito aprendizado, troca de experiências e de reconhecimento às mãos 
que transformam nosso mundo.  
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    Dia 15 de dezembro  
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    Dia 15 de dezembro  
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    Dia 15 de dezembro  
 

Estas são mãos que transformam o mundo! Nossos homenageados nesta noite 
inesquecível para os raros do Brasil! Um prêmio da Casa Hunter Hunter a aqueles que 
dedicam suas vidas a causas sociais e aos raros. 
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    Dia 15 de dezembro  
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    Dia 15 de dezembro  
 
 
 
 
 

Nos vemos em 2022! 


