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Cientistas brasileiros criam neuronios em

laboratdrio para investigar o autismo

Na Fiocruz Bahia, cientistas cultivam
neurénios humanos vivos criados a partir do
sangue de pacientes brasileiros com Trans-
torno do Espectro Autista (TEA). A pesquisa é
liderada pelo Dr. Bruno Solano, pesquisador
da Fiocruz e do Instituto D'Or (IDOR), que
usa a reprogramacao celular para estudar o
neurodesenvolvimento no pais.

BIOTECNOLOGIA

Ao contrario de exames tradicionais
como a ressonancia, a biotecnologia analisa
o cérebro em escala celular. "A grande vanta-
gem é que esses neurdnios carregam o DNA
do paciente”, explica Solano. “A ressonancia
ndo mostra, célula por célula, como aquele
neurdnio se desenvolveu, como dispara si-
nais elétricos, como faz sinapses ou como
responde a uma droga”, explica.

A equipe utiliza células-tronco pluripo-
tentes induzidas (iPSCs), reprogramando

0, o*
00,0
0" 00 0
*® .0.

CONEXOES INFORMACAO

células do sangue ou da pele para que
voltem ao estado de células-tronco e se
transformem em neurdnios ou organoides
cerebrais ("minicérebros”). Recentemente,
publicaram na revista Human Cell a geracdo
de clones de iPSCs de pacientes com muta-
¢oes no gene SCN2A.

DIVERSIDADE

Estudar essas mutacdes no Brasil é estra-
tégico, pois a maioria dos bancos genéticos
mundiais reflete populagdes europeias ou
norte-americanas. “Se a medicina de pre-
cisdo for construida apenas com dados de
outras regides, ela deixa de fora a diversi-
dade humana’, alerta Solano.

FIM DO "ERRO E ACERTO"

Os minicérebros funcionam como uma
plataforma para testar medicamentos di-
retamente nas células em laboratoério,

Brasil fortalece cerco aos casos sem
diagndstico com Manifesto Global da UDNI

O dia 29 de abril marca o Undiagnosed
Day (Dia dos Nao Diagnosticados), data de-
dicada a dar visibilidade a quem enfrenta a
chamada "odisseia diagnéstica”. Em 2026,
o movimento ganha forca no Brasil com o
lancamento do manifesto da Undiagnosed
Diseases Network International (UDNI), tra-
duzido pelo Dr. Roberto Giugliani, membro
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Dr. Solano: DNA do paciente

evitando o método de "erro e acerto” no
paciente. Solano enfatiza que o diagnos-
tico do TEA continuara clinico e o foco
nao € “curar” o autismo, mas tratar con-
dicdes graves associadas, como epilepsias
refratarias.

Por ser um processo complexo, o im-
pacto no SUS sera indireto. "O SUS vai incor-
porar os frutos desse conhecimento a partir
de melhores critérios para testes genéticos,
aconselhamento qualificado e terapias mais
direcionadas”, conclui o médico.

Escaneie ou clique E E
no QR Code para ler a
matéria na integra. E

do conselho da rede. O documento é um
grito por cooperacdo internacional e ino-
vacdo cientifica para garantir que pacientes
sem um “nome” para sua condicdo sejam
acolhidos pelo sistema de saude.

As doencas raras ndo diagnosticadas
sdo um dos maiores desafios da medicina
moderna.
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Especialista desmistifica sexo e reproducdo

em pessoas com mutacdes geneéticas raras

Sexualidade e reproducao ainda sdo
grandes tabus. No contexto das doencas
genéticas raras, o tema tende a ser ainda
mais evitado entre familiares, pacientes
e meédicos. Nesta entrevista exclusiva, o
Dr. Caio Bruzaca, médico geneticista com
énfase em Genética Médica Reprodutiva,
“normaliza” o assunto e traz novas pers-
pectivas para o planejamento familiar e a
qualidade de vida.

CONEXOES RARAS — Como a medicina
gendmica moderna mudou a percepgao de
que o diagndstico de uma doenca rara era
um impeditivo para a parentalidade?

DR. BRUZACA — A medicina genémica
moderna propiciou que 0s casais tivessem
mais garantias em planejar ter um filho.
Hoje, conseguimos rastrear mutacées gené-
ticas mais comuns como mucopolissacari-
dose, a distrofia muscular de Duchenne, o
proprio X-Fragil e a atrofia muscular espi-
nhal. Com o exame de genética e o acon-
selhamento genético pré-concepcao, é pos-
sivel prevenir a ocorréncia destas doencas
naquele casal.

Medicina genémica: garantias

CONEXOES RARAS — Como o aconselha-
mento genético apoia jovens com doengas
raras que desejam exercer sua sexualidade
e ter filhos, sem parecer uma imposicao?

DR. BRUZACA — O aconselhamento genético
ndo é diretivo. Ele ndo diz o que uma pes-
soa vai fazer, e sim da op¢des. Se um dos
integrantes do casal tiver neurofibromatose,
ele tem 50% de chance de passar para a
proxima geracdo, e em momento nenhum
estamos interferindo na sexualidade dele,
e sim dando a possibilidade de ele ter ou
ndo um filho com a condicdo. Hoje, com
o advento da tecnologia de reproducado
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Dr. Caio Bruzaca

assistida, ja é possivel garantir que um casal
que tenha uma doenga genética prévia na
familia ndo passe para a proxima geracao
aquela mutacdo genética. Mas é apenas
uma possibilidade.

CONEXOES RARAS — Como funciona o teste
genético em embrides?

DR. BRUZACA - Quando um casal ja tem
uma mutacdo patogénica conhecida, a
gente pode utilizar o teste genético pré-
-implantagdo para doengas monogeénicas,
onde eu vou selecionar um embrido que
ndo tenha a mutagdo previamente descrita.
Do ponto de vista bioético, nés ja temos um
embasamento, inclusive com a Resolucédo
da Diretoria Colegiada (RDC) de Reprodu-
¢do Humana Assistida garantindo a possi-
bilidade de fazer o teste.

Escaneie ou clique no
QR Code para ler a
entrevista na integra.

O amor que driblou a genética: a jornada de Simoni
e Aldo pelo ‘Diamante’ Gustavo

Aos 42 anos, a supervisora pedago-
gica Simoni de Oliveira, de Pocos de Cal-
das (MG), olha para o filho Gustavo, de 4
anos, e enxerga um milagre. Para que ele
nascesse saudavel, ela e o marido, o ser-
vidor publico Aldo de Souza, de 45 anos,
travaram uma batalha de dez anos contra
uma heranca genética implacavel.

Por geracdes, a familia de Simoni con-

viveu com a perda progressiva da visao,
audicdo e forca muscular. O diagnéstico
veio apds anos de investigagdo: Atrofia
Otica Autossémica Dominante do tipo
OPA1, uma doenca rara que atrofia os
nervos do corpo e tem 50% de chance
de transmissao.

O dilema de ter filhos parecia dolo-
roso até Simoni conhecer Aldo, em 2011.
“Quando conheci o meu marido, ele falou:
‘vamos em frente, a gente vai lutar e vai dar

o

tudo certo'”, conta.
Comecgava ali uma
maratona de 12 pro-
cedimentos de ferti-
lizacdo in vitro (FIV)
com testes genéticos
(PGT-M) para selecio-
nar embrides sem a
mutacao.

FE E VITORIA

Apds anos de
desgaste, abortos e
negativos, o “posi-
tivo" veio na quinta
transferéncia. “Nossa fé inabalavel nos for-
taleceu bastante durante todos esses anos
pela busca do nosso ‘diamante’. Foram
muitos momentos de dor, mas tudo valeu
a pena”“, emociona-se Aldo.

Escaneie ou clique no
QR Code para ler a
matéria na integra.
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Nos proximos 10 anos, a terapia
génica deve crescer exponencialmente,
inclusive no combate ao cancer e no
tratamento das doencas comuns

O avanco da medicina genética trouxe
um novo horizonte para o tratamento de
doencas raras. A terapia génica representa
uma mudancga profunda de paradigma: a
transicdo de um modelo focado em atenuar
sintomas para uma abordagem que atua di-
retamente na raiz do problema genético.
O Dr. Roberto Giugliani, médico geneticista,
professor da UFRGS e idealizador da Casa
dos Raros, explica o alcance, os limites e
os desafios dessa nova era. "Nas doencas
genéticas, a origem do problema muitas ve-
zes estda em uma sequéncia errada no DNA,
resultando em uma proteina deficiente que
ndo cumpre sua funcdo. Até entdo, a medi-
cina limitava-se a correr atras do prejuizo”,
observa. Conforme reforca Dr. Giugliani, "os
tratamentos, até agora, tém procurado miti-
gar as consequéncias da alteracdo genética,
enquanto a terapia génica busca atuar na
causa do problema”, esclarece.
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O SIMBOLO DA REVOLUCAO - A Atrofia
Muscular Espinhal (AME) tornou-se o prin-
cipal simbolo dessa revolucao. Contudo, o
termo “cura” deve ser usado com cautela.
"O que temos visto na AME é um trata-
mento muito efetivo, que proporciona ao
paciente um material genético normal para
produzir a proteina que protege os neuro-
nios. Ndo podemos ainda dizer que é a cura,
pois o que ja foi afetado néo é recuperado,
mas nos casos tratados bem precocemente
chegamos préximos a isso”, diz.

Uma cooperacdo entre o Ministério da
Saude, Fiocruz, Casa dos Raros e outras
instituicdes combina recursos publicos e
privados para o desenvolvimento nacional
de produtos de terapia génica com preco
mais baixo para o SUS.

Nos proximos 10 anos, a terapia génica
deve crescer exponencialmente, inclusive
no combate ao cancer e no tratamento

Medicamentos em fase de testes:
caminhos legais para o paciente

Por Andreia Bessa, Consultora juridica da Casa dos Raros

Para pacientes com doencas raras ou gra-
ves, a noticia de um medicamento em fase de
testes clinicos traz esperanga. Contudo, nas
fases Il ou lll de pesquisa, 0 acesso ndo é auto-
matico. O desafio juridico é equilibrar a urgén-
cia com a seguranca e a regulagdo sanitéria.

1. PARTICIPAR DO ENSAIO CLINICO

O caminho ideal € ingressar em um estudo
aberto. A empresa ou patrocinador apre-
senta a Anvisa o Dossié de Desenvolvi-
mento Clinico de Medicamento (DDCM). O
paciente ndo “compra” uma vaga: ele deve
ser avaliado por um centro habilitado e pre-
encher os critérios médicos do protocolo.
2. PROGRAMAS ASSISTENCIAIS DA ANVISA
Se o paciente ndo puder participar do
estudo, a legislacdo prevé modalidades

solicitadas pelo patrocinador a Anvisa:

Uso Compassivo: Individual. Destina-se a
pacientes com doencas graves e sem alter-
nativa terapéutica, utilizando medicamentos
novos, promissores e sem registro, inclusive
antes da fase Ill.

Acesso Expandido: Coletivo. Voltado a
medicamentos sem registro em estudo de
fase Ill (ou concluido).
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Testes clinicos: advogada esclarece assunto
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Biobancos: governanca rigida

das doencas comuns. Contudo, Giugliani
finaliza com um lembrete: "Os pacientes
continuardo a exigir orientacdo, cuidados
adicionais e acompanhamento a longo
prazo, sempre considerando a familia
como um todo", conclui.

Escaneie ou clique no
QR Code para ler a
matéria na integra.

Fornecimento Pds-Estudo: A Lei n°
14.874/2024 garante o fornecimento gra-
tuito do farmaco experimental ao parti-
cipante que obteve beneficio terapéutico
apos o término da pesquisa.

3. O PROCESSO E A JUDICIALIZACAO

O tramite exige relatério médico detalhado
com a justificativa cientifica. A Anvisa estima
um prazo médio de 20 dias corridos para
analisar esses programas.

Quando héa negativa, a judicializacdo surge
como via excepcional. Contudo, o STF (Tema
500) fixou que o Estado ndo pode ser obrigado
a fornecer remédios experimentais. A auséncia
de registro na Anvisa impede o fornecimento
judicial, salvo mora irrazoavel da agéncia e
cumprimento de requisitos especificos.

Escaneie ou clique no ,_E [=]
QR Code para ler a 2
matéria na integra. Oy
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Triagem Neonatal Ampliada: onde
estamos e para onde vamos?

O Conexdes Raras conversou com a Dra.
Carolina Fischinger, médica geneticista e pre-
sidente da SBTEIM, para entender o cenério
da Triagem Neonatal (TN) ampliada no Brasil.
A grande mudancga tedrica ocorreu com a Lei
14.154/2021, que prevé a expansdo do “Teste
do Pezinho" no SUS para até 60 doencas, mas
a implementacdo enfrenta desafios préaticos.

O QUE JA ESTA DISPONIVEL?

O Programa Nacional de Triagem Neonatal
(PNTN) consolidou a Etapa 1, garantindo por
lei o diagndstico de: fenilcetondria, hipotireoi-
dismo congénito, doenca falciforme, fibrose
cistica, hiperplasia adrenal congénita, deficién-
cia de biotinidase e toxoplasmose congénita.

Hé& forte desigualdade regional. En-
quanto o PNTN nacional foca na Etapa 1,
locais como Distrito Federal, Minas Gerais,
S&o Paulo e Rio de Janeiro ja triam mais de
60 condicdes por leis locais, incluindo a Atro-
fia Muscular Espinhal (AME) e Imunodefici-
éncias (SCID).
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O QUE AINDA NAO CHEGOU?

O cronograma federal prevé fases ainda
ndo integradas na maioria dos estados. Estdo
na “fila":

Etapa Il: Galactosemias, Aminoacidopa-
tias, Disturbios do Ciclo da Ureia e da
Beta-Oxidacao.

Etapa Ill: Doencas Lisossdmicas.

Etapa IV: Imunodeficiéncias Primarias.
Etapa V: Atrofia Muscular Espinhal.

|

Teste do Pezinho mira diagndstico precoce

MPS Day: jornalista e paciente analisa

a importancia da data

O dia 15 de maio marca o Dia Mundial
de Conscientizacdo sobre as Mucopolissa-
caridoses (MPS), doencas genéticas raras
que afetam a producéo de enzimas. Para
Ediqueli Bianca da Silva, 36 anos, jornalista
e produtora executiva na Record Guaiba/RS,
a data vai além do calendario. Paciente de
MPS, ela usa sua experiéncia técnica e pes-
soal para refletir sobre como a comunicacdo
pode humanizar o tratamento.

Para Ediqueli, a importancia de datas
globais reside na democratizagdo do co-
nhecimento para acelerar diagndsticos.

"Reconheco a importancia das datas de
conscientizacdo para que as pessoas tenham
conhecimentos de sindromes, doencas e
busquem o diagndstico com maior brevi-
dade possivel”, pontua. “Acredito que contar
historias de pessoas faz com que as auto-
ridades notem os nimeros de PCDs como
pessoas que merecem qualidade de vida e
o tratamento médico necessario”’, observa.

A discussdo sobre MPS costuma focar no
diagnostico precoce, mas ela levanta uma
questdo: "O que acontece depois que o laudo
é entregue? Nasci, tenho um diagnostico e
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Dra. Carolina Fischinger

"A expansdo legislativa foi um ganho
enorme, mas o crescimento do programa per-
manece heterogéneo. Recebemos denuncias
recorrentes de falhas estruturais que compro-
metem o diagndstico precoce, que é o cora¢ao
do programa”, pontua a Dra. Carolina.

GARGALOS CRITICOS

Dra. Carolina enfatiza que ‘estar disponi-
vel' na lei ndo significa ‘chegar ao paciente’
a tempo devido a trés pontos:
Tempo de Coleta: O ideal é entre 0 2°e 0 5°
dia, mas muitas amostras atrasam.
Logistica: O transporte é um grande gargal
em estados como Pard e Amazonas.
Cobertura: Cerca de 17% dos recém-nascidos
ficaram fora da triagem entre 2012 e 2024.
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Ediqueli, jornalista, 36 anos

agora?”. Para a jornalista, a visibilidade deve
impulsionar politicas publicas que garantam
o tratamento continuo no sistema de saude.

Escaneie ou clique no
QR Code para ler a
matéria na integra.

O ES EXPEDIENTE
RARAS

Conexdes Raras é um informativo
trimestral da Casa dos Raros
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