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Desafios Clinica Doenca

Objetivos/Necessidades

Pré-manifestacao

Primeiros sintomas

Diagnostico

Tratamento

Monitorizagao
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As doengas neuroldgicas raras

(DNR) causam, frequentemente,
grande ansiedade no seio familiar.

Muitas DNR partilham multiplos

sintomas comuns - geralmente
progressivos, alguns episédicos.

Diagnéstico incorreto, diagnéstico
tardio ou, em alguns casos, ausén-

cia de diagnéstico. Diagnéstico
genético incompleto.

Pouquissimas doengas tém trata-
mentos modificadores; observase

e gerese os sintomas para melhorar
a qualidade de vida.
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A progressao da doenga difere de

paciente para paciente, pelo que é

dificil de prever na primeira consulta.

Sem sinais. As doencgas genéticas
podem ser diagnosticadas na fase
assintomatica através de testes
genéticos (quando disponiveis) e
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Os primeiros sintomas podem
ser inespecificos e dificultar o

Comunicar o risco a familia
alargada. Planeamento familiar
para os pais, quando aplicavel.
Aconselhamento genético.
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Relacao consistente e cultivada
entre médico/paciente numa
clinica multidisciplinar.

Incentivar um estilo de vida sauda-
vel, avaliagdo da saide mental,
apoio aos cuidadores, acesso

a organizagdes de pacientes.
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receber apoio.
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Medo de desenvolver uma DNR
progressiva. Valor dos testes
genéticos vs nao realizar os testes.

diagnostico.
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Falta de sensibilizagao entre
profissionais ndo especializados
para reconhecer 0s primeiros
sintomas.

Dificuldade em encontrar o especia-
lista adequado para o diagnéstico
correto, atraso do aconselhamento
genético, estigma associado

a doenga hereditaria.
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Falta de tratamento, conhecimento e
acesso a ensaios clinicos. Encargo
financeiro para os afetados.
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Conhecimento das orientagées de
cuidados; dificuldade em prever a

progressao. Falta de apoio paliativo.
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Considerar as preferéncias do
paciente durante o aconselhamento
genético. Pessoas assintomaticas
com mais de 18 anos.

Consultar as diretrizes da ERN-RND;

acesso mais rapido a testes genéti-
cos; melhorar o acesso a especia-
listas.
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Diagnostico e aconselhamento

genético atempados. Testes genéti-
cos para familias com DNR, avalia-
cao pré-natal em familias com DNR.

Cuidados multidisciplinares, inte-
grados e holisticos. Considerar

a perspetiva da familia. Acesso
atempado ao tratamento.
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Melhoria na partilha de informagao
e na sensibilizagao sobre DNR por
todos os intervenientes.

Por favor, tenha em atengdo que nem
todas as doencas neurolégicas raras
sdo genéticas. O texto em itilico indica
as condi¢es as quais a informagdo ndo
se aplica, por exemplo, a maioria das
formas de Deméncia Frontotemporal,
Distonia ndo genética, Coreia e Parkin-
sonismo Atipico.

Por favor, note que termos especificos
(por exemplo, servigos de cuidados domi-
cilidrios, médico de familia, fisioterapia)
podem ndo incluir os mesmos servigos,
dependendo do pais da UE em quest&o.
As associagdes de defesa dos pacientes
podem fornecer frequentemente apoio e
recursos para os pacientes e para as suas
familias.

Aviso Legal

A ERN-RND rejeita expressamente
qualquer garantia de comercializagdo
ou adequagdo para um uso ou
finalidade especifica. AERN-RND ndo
assume qualquer responsabilidade por
quaisquer danos ou lesdes a pessoas ou
bens decorrentes ou relacionados com
a utilizagdo desta informacdo, nem por
quaisquer erros ou omissdes.

Atualizado em outubro de 2025.
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