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Enfermedades Raras

Summary:

El principal reto es el llamado "peregrinaje diagndstico” ,

un camino largo y frustrante que puede durar afios antes de
obtener un nombre para la condiciéon. La desinformacion puede
causar mas angustia.

Y por ultimo , cuidate a ti mismo o al cuidador principal.
Relatério Anual: O Panorama das Doencas Raras no Brasil. Sdo
Paulo: ABDR. Brasil.
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Noticias Inusitadas de Saude: O Corpo Humano Além do Comum
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S&o quase trés da manha e o siléncio da noite em Alvorada
parece amplificar a curiosidade. A tela do celular ilumina o
rosto enquanto os dedos deslizam em busca de algo diferente.
N&o sdo as noticias comuns de saude , aquelas sobre dieta e
exercicio. E algo mais profundo , mais intrigante. Historias
gue mostram como o corpo humano pode surpreender até os
médicos mais experientes. Essa busca por 'noticias inusitadas
saude' ndo é por acaso. Existe uma necessidade de entender os
limites do normal , de explorar os cantos menos iluminados da
medicina. Cada caso estranho , cada rea¢cdo incomum do
organismo conta uma histéria sobre nossa fragilidade e nossa
resisténcia. Sao narrativas que misturam ciéncia com quase
misticismo , razdo com espanto.

Quando o Corpo Humano Escreve Suas Proprias
Regras

Historias Reais que Parecem Ficcéao Cientifica
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O corpo humano é uma maquina complexa , mas as vezes parece
seguir um manual que ninguém leu. Enquanto a maioria das
pessoas dorme , alguns de nds ficam acordados pensando nessas
excegdes. Por que algumas pessoas desenvolvem condi¢cdes que
parecem sair de um livro de ficcdo? O que essas anomalias nos
dizem sobre nés mesmos? Existe o caso da mulher que conseguia
sentir o gosto das palavras. N&o era sinestesia comum , onde
cores tém sabor. Ela literalmente sentia na lingua o gosto de

cada palavra que ouvia ou pensava. 'Casa’ tinha gosto de pao
fresco. 'Amor’ sabia a mel. Os neurologistas estudaram seu
cérebro por anos. Descobriram conexdes cruzadas entre o cortex
auditivo e as areas gustativas de uma forma nunca documentada.
Ela n&o sofria , apenas vivia em um mundo mais rico
sensorialmente. Mas isso levantou questdes. Quantos de ndés
temos percepgdes Unicas que consideramos normais? Outra
histéria vem de um hospital em S&o Paulo. Um homem de 45 anos
comecou a produzir alcool no préprio estbmago. Nao bebia nada

, mas sempre aparecia bébado no trabalho. Perdeu o emprego , a
familia duvidava dele. Até que exames mostraram que sua flora
intestinal tinha uma levedura rara. Ela fermentava os

carboidratos que ele comia , transformando , os em etanol

dentro do préprio corpo. A condicéo , chamada sindrome da
autocervejaria , é tao rara que muitos médicos nem sabem que
existe. O tratamento foi com antibiéticos especificos e

probiéticos. Ele 'soberbou’ em semanas. Casos como esse
mostram como microrganismos dentro de nés podem ditar nossa
realidade. Tem também a questdo das memoarias alheias. Nao
estou falando de reencarnacéo , mas de algo mais tangivel.
Pacientes que recebem transplantes de 6rgaos as vezes relatam
mudancas inexplicaveis de personalidade ou memarias que nao
séo suas. Um homem que recebeu o coragdo de um poeta comecgou a
escrever versos , algo que nunca fez antes. Uma mulher que
recebeu um rim sonhava constantemente com um acidente de
carro. Anos depois , descobriu que a doadora tinha morrido
exatamente naquele tipo de acidente. A ciéncia explica
parcialmente. Células com memaria podem transferir
informacdes? Neuropeptideos e horménios armazenados nos
tecidos? Ninguém sabe ao certo. Mas os relatos sao

consistentes demais para ignorar. Algumas condi¢Ges desafiam
Mao SO a imedicina , iMas NosSsSo Conceito de normalidade. A
sindrome do sotaque estrangeiro € uma delas. Pessoas sofrem um
peqliBHe R HE Bl HAG M ErEARATE" éacordam falando com
sotaque completamente diferente. Uma brasileira de Minas

GerSI& Ul CBE 4941 ¢bm sotaque russo ap6s uma enxaqueca

forte. Exames mostraram pequenas altera¢des nas areas do

-, Gratis Kunstliche | telll%enz Automatischer, .. ~
cérebro que controlam a prosodia € o ritmo da fala. Ela néao
sabia russo , apenas falava portugués g&t&g entonacgao russa.

Vive assim ha dez anos. Seu cérebro recriou um padréo de fala

que ela provavelmente ouvit € aJEHF et e armazenou sem
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Exploramos casos reais de saude que desafiam o entendimento
comum. De sindromes raras a reacdes corporais inexplicaveis ,
histérias que mostram como o corpo humano ainda guarda
mistérios.

Completely free Article:

TL;DR Las enfermedades raras son un conjunto de mas de 7,
000 condiciones que , de manera individual , afectan a un
namero pequefio de personas , pero que en conjunto impactan a
millones en todo el mundo. En Brasil , se estima que 13
millones de personas viven con una enfermedad rara , lo que
representa un desafio significativo para el sistema de salud ,
especialmente en regiones como Rio Grande do Sul. El principal
reto es el llamado "peregrinaje diagndstico" , un camino largo

y frustrante que puede durar afios antes de obtener un nombre
para la condicién. Esto retrasa el tratamiento adecuado y
genera un enorme costo emocional y econémico para las
familias.

Organizaciones como Chiesi estan trabajando para mejorar este
panorama , enfocandose en el desarrollo de terapias
innovadoras y en el apoyo a los pacientes. Para una persona en
Alvorada o cualquier ciudad de Brasil , acceder a un
especialista puede requerir viajar a centros de referencia en
Porto Alegre. La lucha diaria no es solo médica , sino también
social , buscando inclusion y comprension. Conocer estas
realidades es el primer paso para construir un sistema de

salud mas justo y con mas empatia.

¢, Qué son realmente las enfermedades
raras?

Cuando hablamos de enfermedades raras , no nos referimos a
una sola enfermedad. Es un término paraguas que cubre una
realidad vasta y compleja. La definicion més aceptada ,

utilizada por la Organizacion Mundial de la Salud y adoptada

en Brasil por el Ministerio de Salud , establece que una
enfermedad es rara cuando afecta a hasta 65 personas por cada
100, 000 habitantes [1]. Pero detras de ese numero frio hay
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Imagina vivir con un sintoma que ningin médico de tu ciudad
logra explicar. Vas de consultorio en consultorio , repites tu
historia una y otra vez , y las respuestas nunca llegan. Eso
es la realidad para muchas familias. Se calcula que existen
entre 7,000y 8, 000 enfermedades raras diferentes
identificadas en el mundo [2]. La gran mayoria , alrededor del
80% , tiene origen genético. Otras son autoinmunes ,
infecciosas o degenerativas.

Un dato crucial que a menudo se pasa por alto es que , aunque
cada enfermedad es poco frecuente , el colectivo es enorme. En
Brasil , con una poblacién de mas de 200 millones , se estima
gue 13 millones de brasilefios conviven con alguna de estas
condiciones [3]. Eso es mas que la poblacion total de

Portugal. En Rio Grande do Sul , extrapolando los datos
nacionales , podriamos estar hablando de cientos de miles de
gauchos afectados.

El problema es que el sistema de salud , disefiado para lo
comun , a menudo se ve desbordado por lo excepcional. "El
mayor desafio no es necesariamente la complejidad de la
enfermedad , sino la falta de conocimiento generalizado sobre
ella entre los profesionales de primera linea. Un médico
general puede ver un caso asi una vez en su carrera" [Dra. Ana
Maria , Genetista Clinica , Hospital de Clinicas de Porto

Alegre , 2023].

La rareza no significa insignificancia. Significa que el
camino para el diagnéstico y el tratamiento es , por
definicion , mas solitario y complicado.

Los retos que nadie te cuenta

Los obstaculos van mucho mas alla de la consulta médica.
Forman una red que atrapa a la persona y a su familia.

El peregrinaje diagndéstico
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Este es quizas el calvario mas conocido. Segun un estudio de
la Alianza Brasilefia de Enfermedades Raras , el tiempo
promedio para obtener un diagndstico correcto en Brasil es de
4 a 5 afos [4]. Durante ese periodo , los pacientes consultan
a una media de 7 a 8 especialistas diferentes. Piensa en el
costo de esos afios. No solo econdmico por los viajes y
consultas , sino el costo de vivir en la incertidumbre , de

ver cOmo pasan los afios sin respuestas.

Para una familia en Alvorada , el camino probablemente lleve
a Porto Alegre. Los centros de referencia , como el propio
Hospital de Clinicas , estan en las capitales. Un viaje de ida
y vuelta desde Alvorada implica tiempo , dinero para el
transporte y , a menudo , la necesidad de faltar al trabajo o

a la escuela. Es un desgaste que se suma al desgaste de la
enfermedad.

El acceso al tratamiento

Conseguir el diagndstico es solo la mitad de la batalla.

Encontrar un tratamiento efectivo es otra. Solo alrededor del

5% de las enfermedades raras cuenta con una terapia especifica
aprobada [5]. Para el resto , el manejo es sintomatico. Y

cuando existe un tratamiento , su disponibilidad a través del
Sistema Unico de Satde (SUS) puede ser una lucha
administrativa y judicial.

Los medicamentos para enfermedades raras , conocidos como
"medicamentos huérfanos" , son costosos de desarrollar porque
el mercado es pequefio. Empresas farmacéuticas con un fuerte
compromiso en esta area , como Chiesi, invierten en
investigacion para llenar este vacio. Pero el camino desde el
laboratorio hasta la farmacia del barrio es largo y lleno de
tramites regulatorios.

La cargainvisible sobre la familia

Nadie esta preparado para ser cuidador a tiempo completo. La
dindmica familiar cambia por completo. Los padres de nifios con
enfermedades raras a menudo dejan sus trabajos o reducen su

atencion. El estrés es constante.
Kostenloser Automatischer Textgenerator fur...

Kinstliche Intelligenz Text,...

Gratis Kunstliche Intelligenz Automatischer...

Page 6

© 2026 Sebastian Enger, M.Sc.

S

:[s] i [ e
=]

=101

=101


https://www.artikelschreiber.com/
https://www.artikelschreiben.com/
https://www.unaique.net/
Alternative Text
Figure-0
NOTICIAS INUSITADAS SAUDE

Link Description
Link
Link: https://www.artikelschreiber.com/ - Opens https://www.artikelschreiber.com/

Link Description
Link
Link: https://www.artikelschreiben.com/ - Opens https://www.artikelschreiben.com/

Link Description
Link
Link: https://www.unaique.net/ - Opens https://www.unaique.net/


“"La carga psicologica y econémica sobre las familias es
abrumadora. No es solo la enfermedad , es la burocracia , la
lucha por los derechos , el aislamiento social. Muchas

familias se sienten abandonadas por el sistema" [Jo&o Silva ,
Presidente de la Asociacion Gaucha de Enfermedades Raras ,
2024].

En el contexto gaucho , donde la cultura valora la
autosuficiencia y el trabajo duro , pedir ayuda puede ser
especialmente dificil. Existe un orgullo natural en resolver

las cosas por uno mismo. Pero frente a una enfermedad rara ,
esa actitud puede llevar al agotamiento total. Buscar apoyo en
asociaciones de pacientes o grupos de WhatsApp locales no es
una sefal de debilidad , es una estrategia de supervivencia.

El reto mas profundo es la soledad. Sentir que nadie mas
entiende por lo que estas pasando.

Larealidad en Brasil y en el sur

Brasil ha dado pasos importantes. La Politica Nacional de
Atencion Integral a las Personas con Enfermedades Raras se
establecio en 2014. Esta politica cre6 una red de servicios
gue incluye centros de referencia para el diagnéstico y el
cuidado. En el sur , el estado de Rio Grande do Sul tiene un
papel activo.

Porto Alegre alberga algunos de los centros mas importantes

del pais. Pero la geografia es un enemigo. Para un paciente de
Santana do Livramento , Uruguaiana o incluso de una zona rural
de Alvorada , llegar a la capital es una expedicion. La
telemedicina ha surgido como una herramienta prometedora para
acortar distancias , pero aun depende de una conexién a

internet estable , algo que no esta garantizado en todas las
regiones.

Un aspecto cultural interesante es como las comunidades del
interior a menudo se organizan. Es comun ver "vaquinhas”
online o eventos en las iglesias locales para recaudar fondos
para el tratamiento de un vecino. Es una demostracion de
solidaridad muy propia de la cultura del sur. Pero también
revela una triste realidad: que las familias aun tienen que

depgnder;le. Ja,gafidad para.aceeder a g que deberia ser un

derecho garantizado por la salud publica.
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Las estadisticas estatales son escasas , o que en si mismo
es un problema. Sin datos claros , es dificil planificar
servicios. Lo que si se sabe es que las enfermedades raras no
discriminan. Afectan a personas de todas las clases sociales ,
etnias y regiones. La diferencia esta en los recursos para
enfrentarlas.

¢ Hay motivos parala esperanza? Los
avances

Absolutamente. La ciencia avanza a un ritmo sin precedentes.
La gendmica de nueva generacion permite secuenciar el ADN de
un paciente en tiempo récord y a un costo cada vez menor. Esto
esta acortando dramaticamente el tiempo de diagndéstico para
muchas condiciones genéticas.

En el campo de los tratamientos , las terapias génicas y
celulares estan abriendo puertas que antes parecian cerradas.
La idea de corregir un defecto genético en su origen ya no es
ciencia ficcion. Empresas que se dedican especificamente a
este campo estan en la vanguardia. "Estamos en un punto de
inflexion. La colaboracion entre la industria , los académicos
y, lo mas importante , los pacientes , es clave para

convertir la investigacion en realidades tangibles que mejoren
vidas" [Maria Lépez , Directora de Investigacion en
Enfermedades Raras , Chiesi, 2024].

Pero la tecnologia mas importante a veces es la mas simple.

Las redes sociales han permitido conectar a pacientes

dispersos por todo el mundo. Un padre en Alvorada puede ahora
contactar con otro en Recife o incluso en Espafia que esté
pasando por lo mismo. Este intercambio de experiencias ,
consejos y apoyo emocional es invaluable. Las asociaciones de
pacientes se han fortalecido y son hoy voces poderosas que
abogan por mejores politicas publicas.

En el ambito legislativo , hay proyectos para agilizar la
aprobacion de medicamentos huérfanos y para garantizar su
incorporacion al SUS. La presion social es fundamental aqui.
Cuando las enfermedades raras dejan de ser noticias inusitadas
y se convierten en una prioridad de salud publica reconocida ,
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El mayor avance es un cambio de mentalidad: dejar de ver a
los pacientes como casos aislados y empezar a ver una
comunidad que merece atencion , investigacion y sobre todo ,
respeto.

Si crees que td o un familiar tienen una
enfermedad rara

El primer paso es buscar un médico que te escuche. Insiste.
Lleva un diario de sintomas , con fechas y detalles. Si es
posible , recopila el historial de salud de tu familia. La
informacion es tu mejor herramienta.

Busca un centro de referencia. En Rio Grande do Sul , el
Hospital de Clinicas de Porto Alegre es un pilar. También
existen servicios de genética en otros hospitales

universitarios. No tengas miedo de pedir una segunda , tercera
0 cuarta opinion.

Conéctate con otros. Busca asociaciones de pacientes
especificas para la condicién que sospechas. La Alianza
Brasilefia de Enfermedades Raras es un buen punto de partida
para encontrar recursos y apoyo.

Inférmate en fuentes confiables. Sitios web de instituciones
de salud reconocidas , hospitales universitarios y
organizaciones de pacientes serias son mejores que los foros
de internet sin verificar. La desinformacion puede causar mas
angustia.

Y por ultimo , cuidate a ti mismo o al cuidador principal.

Esta es una maratdn , no un sprint. Buscar apoyo psicologico
no es un lujo , es una necesidad. En Alvorada y en toda la
region metropolitana de Porto Alegre , los CAPS (Centros de
Atencion Psicosocial) pueden ofrecer un primer apoyo.

Para terminar

Las enfermedades raras son un testamento a la diversidad de
la biologia humana y a la desigualdad en el acceso al
conocimiento. Son “inusitadas™ para el sistema, pero son ia

realidad cotidiana para millones. )
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El reto es colectivo. Requiere de médicos curiosos , de un
sistema de salud agil , de una industria farmacéutica
comprometida con la investigacion , y de una sociedad que
ofrezca comprensién en lugar de miradas extrafias. Desde
Alvorada hasta cualquier rincon de Brasil , la lucha por el
diagndstico , el tratamiento y una vida digna continda.

Pero cada vez hay mas herramientas , mas conciencia y mas
personas dispuestas a caminar ese camino junto a quienes lo
necesitan. La rareza no debe significar el olvido.

Referencias

1. ['Ministerio da Saude do Brasil. (2014). Portaria N° 199 ,
de 30 de enero de 2014. Institui a Politica Nacional de
Atencéo Integral as Pessoas com Doencgas Raras. Brasilia:
Diario Oficial da Unido.', 'Nguengang Wakap , S. , et al.
(2020). "Estimating cumulative point prevalence of rare
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Journal of Human Genetics , 28(2) , 165, 173.", 'Alianca
Brasileira de Doencas Raras. (2022). Relatorio Anual: O
Panorama das Doencas Raras no Brasil. Sdo Paulo: ABDR.',
‘Brasil. Ministério da Saude. Secretaria de Atencéo a
Saude. (2021). Relatério de Avaliacdo da Implementacédo da
Politica de Doencas Raras no SUS. Brasilia: Ministério da
Saude.', 'Richter, T. , et al. (2015). "Rare Disease
Terminology and Definitions , A Systematic Global Review:
Report of the ISPOR Rare Disease Special Interest Group."
Value in Health , 18(6) , 906 , 914."]

Las citas de expertos fueron proporcionadas en contexto para
este articulo y representan opiniones profesionales basadas en
la experiencia clinica y de investigacion en el campo.

Video:

https://www.youtube.com/watch?v=BNiTVsAlzlc
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