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RESUMO 

Objetivo: analisar o perfil epidemiológico, clínico e terapêutico de pacientes com Doença de Fabry, com ênfase na 
atenção à família. Método: trata-se de um estudo quantitativo, epidemiológico, tipo transversal. Elencar-se-ão, como 
cenários, uma cidade mineira de grande porte e um hospital universitário. Fundamentar-se-á o estudo em fases e, no 
primeiro momento, serão analisados os pacientes que fazem acompanhamento ambulatorial. Realizar-se-á, em um 
segundo momento, utilizando um banco de dados e a aplicação de questionários, um estudo comparativo com dois 
grupos, um com manifestações de sintomas e em tratamento da doença e outro grupo assintomático e sem tratamento. 
Levantar-se-ão, nas partes clínica e terapêutica, questões dos antecedentes familiares, alimentação e hidratação, 
sono/repouso, eliminações (urinária e intestinal), histórico médico da consulta, presença de sinais e sintomas, data do 
diagnóstico, alergias, regime de tratamento, queixas, dentre outras variáveis presentes. Resultados esperados: deve-
se contribuir, pelos resultados da pesquisa, para a identificação de fragilidades, dificuldades e possíveis soluções, 
possibilitando a divulgação dos dados e achados em conformidade científica, além de permitir revelar a prevalência dos 
casos, tornando-os visíveis, estatisticamente. Descritores: Doenças Raras; Doença de Fabry; Evolução Clínica; Rim; 
Família; Doença Renal. 

ABSTRACT  

Objective: to analyze the epidemiological, clinical and therapeutic profile of patients with Fabry disease, with 
emphasis on family care. Method: this is a quantitative, epidemiological, cross-sectional study. A large mining town 
and a university hospital will be listed as scenarios. The study will be based in phases and, at the first moment, will be 
analyzed the patients who follow the outpatient clinic. In a second moment, using a database and the application of 
questionnaires, a comparative study with two groups, one with manifestations of symptoms and in treatment of the 
disease and another group asymptomatic and without treatment will be carried out. Questions about family history, 
feeding and hydration, sleep / rest, eliminations (urinary and intestinal), medical history of the consultation, presence 
of signs and symptoms, date of diagnosis, allergies, regimen of treatment, complaints, among other variables present. 
Expected results: the results of the research should contribute to the identification of fragilities, difficulties and 
possible solutions, allowing the dissemination of data and findings in scientific compliance, besides revealing the 
prevalence of the cases, making them statistically visible. Descriptors: Rare Diseases; Fabry Disease; Clinical 
Evolution; Kidney; Family; Kidney Diseases. 

RESUMEN  

Objetivo: analizar el perfil epidemiológico, clínico y terapéutico de pacientes con enfermedad de Fabry, con énfasis en 
la atención a la familia. Método: se trata de un estudio cuantitativo, epidemiológico, tipo transversal. Se enumerarán, 
como escenarios, una ciudad minera de gran porte y un hospital universitario. Se fundamentará el estudio en fases y, 
en el primer momento, serán analizados los pacientes que realizan seguimiento ambulatorio. Se realizará en un 
segundo momento utilizando un banco de datos y la aplicación de cuestionarios, un estudio comparativo con dos 
grupos, uno con manifestaciones de síntomas y en tratamiento de la enfermedad y otro grupo asintomático y sin 
tratamiento. En las partes clínicas y terapéuticas, se plantean, en las partes clínica y terapéutica, cuestiones de 
antecedentes familiares, alimentación e hidratación, sueño/reposo, eliminaciones (urinaria e intestinal), historial 
médico de la consulta, presencia de signos y síntomas, fecha del diagnóstico, alergias, régimen de tratamiento, quejas, 
entre otras variables presentes. Resultados esperados: se deben contribuir, por los resultados de la investigación, 
para la identificación de fragilidades, dificultades y posibles soluciones, posibilitando la divulgación de los datos y 
hallazgos en conformidad científica, además de permitir revelar la prevalencia de los casos, haciéndolos visibles, 
estadísticamente. Descriptores: Enfermedades Raras; Enfermedad de Fabry; Evolución Clínica; Riñón; Familia; 
Enfermedades Renales 
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Apresenta-se o conceito de doenças raras de 

difícil entendimento e unanimidade, não só do 

ponto de vista conceitual, mas, também, do seu 

perfil epidemiológico e políticas públicas. 

Caracterizam-se as doenças raras, de modo geral, 

pelo acometimento de uma doença que afeta uma 

pequena parcela da população, e estima-se que 

existam cerca de 7000 doenças raras em todo 

mundo e que em torno de 80% delas têm origem 

genética.1-2 
 

  

Acrescenta-se, segundo a Organização Mundial 

da Saúde (OMS), que, para uma doença ser 

considerada rara, é preciso ter uma incidência de 

65 casos a cada 100 mil habitantes.2 Pergunta-se, 

nesse contexto, como quantificar e categorizar 

uma doença, se não há estudos epidemiológicos 

nacionais para conhecer a realidade desses casos?  

Compreende-se, certamente, que, de fato, não 

há estimativas, pois essas doenças não são 

notificadas e diagnosticadas, muito menos, há o 

mapeamento dos seus portadores, tornando, 

muitas vezes, invisíveis e negligenciados os 

acometidos com uma enfermidade rara. Torna-se 

a prevalência exata de cada doença rara difícil em 

razão do baixo nível de consistência entre os 

estudos, e as estimativas de indicação de 

prevalência são presumidas e não podem ser 

precisas na realidade brasileira.  

Questiona-se, diante disso: mas, no Brasil, não 

se tem uma política específica e os pacientes não 

recebem cuidados e tratamento? Sabe-se que, 

mesmo não tendo uma política específica, os 

tratamentos e medicamentos ocorrem por via 

judicial, e o Sistema Único de Saúde (SUS), de uma 

maneira ou de outra, atende os usuários, porém, 

de forma fragmentada, sem planejamento, 

gerando custos e grandes desperdícios de recursos 

públicos em decorrência da falta de planejamento 

e de políticas públicas específicas.  

Provoca-se, assim, pela identificação do perfil 

demográfico, epidemiológico e clínico de uma 

doença, um impacto substancial no custeio da 

operação do setor saúde, no cenário das doenças 

raras, em específico, a DF, considerada como uma 

das “doenças órfãs”, na qual a vigilância 

epidemiológica não está centrada apenas em 

desfechos da morbidade e mortalidade dos 

pacientes, pois foca, também, ao associar os 

fatores de risco modificáveis com as principais 

causas de morte.  

Descreve-se, além disso, que estudos e 

levantamentos de base populacional são muito 

importantes para monitorar os riscos de doenças e 

seus comprometimentos, o que permite identificar 

e categorizar subgrupos populacionais expostos a 

maior risco e auxiliar no desenvolvimento de 

intervenções mais eficientes.  

Decorre-se, nesse sentido, a escolha da DF, 

dentre milhares de outras doenças raras, em 

função da livre demanda de admissões de alguns 

casos índices e seus familiares, já com 

comprometimentos sérios, que fizeram questionar 

algumas inquietudes: a DF não é uma doença 

rara?; do ponto de vista epidemiológico, a 

incidência e prevalência são muito pequenas, mas 

como, a cada semana, é admitido um novo 

paciente ou familiar para tratar alguma 

complicação ou sintomatologia?; se ela é rara, por 

que tanta demanda e busca por tratamento?; 

serão em função da população de risco, os 

pacientes renais crônicos?. Alerta-se que são 

muitas questões que balizam esse tema e contexto 

e tais desdobramentos, por si só, justificam o 

estudo desse grupo.  

Tem-se, nesse contexto, a Doença de Fabry 

(DF) como rara e genética. Define-se essa doença 

como sendo um erro inato do metabolismo com 

padrão de herança ligado ao cromossomo X e 

secundário a mutações no gene da enzima 

lisossômica α-galactosidase A (α-GAL).3-5 

Reflete-se, além disso, o resultado fenotípico 

na incapacidade total ou parcial de catabolizar 

lipídeos com resíduos terminais de α-galactosil, 

principalmente globotriaosilceramida (Gb-3), que 

se acumulam progressivamente em lisossomos no 

endotélio, podócitos, células epiteliais tubulares, 

células miocárdicas, fibroblastos valvares, 

neurônios das raízes de gânglios dorsais e sistema 

nervoso autonômico, o que pode levar a 

complicações renais, cardíacas e 

cerebrovasculares.5-7 

 Estima-se ainda mais a prevalência da doença 

de Fabry entre 1: 17,000 a 1: 117,000 homens em 

populações caucasianas. Vê-se, no entanto, a 

doença em todos os grupos étnicos e raciais. 

Subestima-se, provavelmente, a prevalência da 

doença de Fabry em razão da falta de estudos, 

uma vez que as manifestações da doença são 

inespecíficas e o diagnóstico, muitas vezes, não é 

considerado pelos clínicos, dada a raridade da 

doença.6-8 

Reduz-se, por outro lado, a expectativa de vida 

em decorrência do comprometimento, que pode 

ser cardiovascular, neurológico e renal, pois, na 

maioria dos diagnósticos, estes são geralmente 

tardios. Torna-se, contudo, a sua detecção 

importante para o diagnóstico precoce e o início 

do tratamento correto, a fim de evitar 

complicações tardias, reduzindo a morbidade e a 

mortalidade da patologia.9-10 

 

● Analisar o perfil epidemiológico, clínico e 

terapêutico de pacientes com Doença de Fabry, 

com ênfase na atenção à família. 

 

Trata-se de um estudo quantitativo, 

epidemiológico, tipo transversal. Elencar-se-ão, 

como cenários do desenvolvimento do estudo, uma 

INTRODUÇÃO 

OBJETIVO 

MÉTODO 
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cidade mineira de grande porte e um hospital 

universitário. Levantar-se-ão, como participantes 

da pesquisa, usuários do SUS, podendo ser também 

por “livre demanda”, via convênio ou consulta 

particular, em razão da raridade do diagnóstico e 

tratamento, independentemente da mutação ou 

sintomas.  

Analisar-se-ão, no primeiro momento, todos os 

pacientes que fazem acompanhamento 

ambulatorial. Realizar-se-á, em um segundo 

momento, utilizando um banco de dados e os 

questionários, um estudo comparativo com dois 

grupos, um com manifestações de sintomas e em 

tratamento da doença e outro assintomático e sem 

tratamento. Estabeleceram-se, como critérios de 

inclusão do estudo, pacientes com o diagnóstico 

de DF, independente que seja caso-índice ou 

familiar, de ambos os sexos, cadastrados e 

atendidos no ambulatório e que fazem 

acompanhamento/tratamento no mesmo; e, como 

critérios de exclusão, os casos de óbitos e 

pacientes que se recusarem a participar do 

estudo.  

Contemplar-se-á, quanto aos procedimentos 

éticos e legais, no desenvolvimento da pesquisa, a 

Resolução 466/2012, da Comissão Nacional de 

Ética em Pesquisa (CONEP), sendo a pesquisa 

submetida à apreciação de um Comitê de Ética, 

via Plataforma Brasil, aguardando parecer. 

Pretende-se um contato com os potenciais sujeitos 

da pesquisa para os convidar a participar após uma 

explicação dos objetivos, do método proposto e 

das implicações decorrentes da sua participação, 

bem como da assinatura do Termo de 

Consentimento Livre e Esclarecido (TCLE). 

Definir-se-ão, para aqueles que aceitarem 

participar da pesquisa, horários e datas para a 

aplicação dos questionários pelos pesquisadores, 

sem que haja comprometimento do atendimento e 

da rotina de seus serviços. Ressalta-se que se 

aproveitará o momento do acompanhamento 

ambulatorial mensal de rotina desses pacientes 

para realizar a coleta de dados do estudo. Prevê-

se que esta coleta seja realizada em um local que 

garanta a privacidade dos sujeitos em uma sala 

privativa.  

Usar-se-ão, ainda assim, dados primários, 

secundários e suas fontes para o alcance dos 

objetivos propostos: na primeira etapa, serão 

utilizadas variáveis do banco de dados da 

pesquisa, que está em fase de construção, com 

variáveis sociodemográficas, epidemiológicas, 

clínicas e terapêuticas, via análise de prontuário; 

as variáveis sociodemográficas utilizadas serão 

sexo, idade, estado civil, religião, naturalidade, 

ocupação, escolaridade, renda, profissão, 

características do domicílio, condições quanto ao 

saneamento e meio de transporte utilizado; 

quanto às variáveis epidemiológicas, podem-se 

enumerar os fatores de risco (tabagista, etilista, 

se pratica atividades físicas, presença de doenças 

pré-existentes, questões sobre óbitos, na casa, nos 

últimos 12 meses, etc.).  

Citar-se-ão, nas partes clínica e terapêutica: 

questões dos antecedentes familiares; a 

alimentação e hidratação; sono/repouso; 

eliminações (urinária e intestinal); histórico 

médico da consulta; presença de sinais e sintomas; 

data do diagnóstico; alergias e regime de 

tratamento; queixas, dentre outras variáveis 

presentes.  

Realizar-se-á, no segundo momento, uma 

avaliação tipo inquérito de dados agrupados, em 

especial, as variáveis domicílio, local de 

nascimento e local de tratamento, usando o 

software ArcGis para mapear os locais de cada 

caso índice e seus familiares, georreferenciando, 

no mapa, os locais e seus deslocamentos para o 

tratamento. Empregar-se-á a técnica da análise 

baseada na localização espacial de cada paciente 

(caso) e seus familiares, cruzando as variáveis 

demográficas do domicílio x casos e domicílio x 

local de tratamento. Encontram-se, com isso, 

mapeamentos para localizar e definir padrões de 

análise.  

Entrevistar-se-ão, na terceira etapa, os 

pacientes com DF, mas, antes, será lido o Termo 

de Consentimento Livre e Esclarecido. Espera-se 

que o respondente gaste, em média, 30 minutos 

para responder ao questionário em situação de 

privacidade. Aplicar-se-á o instrumento por um 

entrevistar treinado. Far-se-á, nessa etapa, uma 

análise exploratória da parte clínica aplicada, 

diretamente, aos portadores de DF, fazendo uso 

de questionários sobre a percepção da doença 

(Questionário de Percepção de Doenças-Brienf 

IPQ), do Inventário Resumido da Dor e 

classificação do impacto da dor na sua vida diária, 

aplicando o Índice de Incapacidade Relacionada 

com a Dor. Aplicar-se-á o questionário SF-36 para 

mensurar a qualidade de vida e, inicialmente, 

todos responderão ao mesmo. Comparar-se-ão, na 

sequência, os resultados de 50 pacientes que 

apresentam sintomas e estão em tratamento com 

outros 50 que não apresentam sintomas e nem 

fazem uso de tratamento.  

Escolher-se-ão os participantes por 

conveniência, por se tratar de uma doença rara. 

Realizar-se-á, após as etapas anteriores, com os 

dados levantados e tabulados, outro comparativo, 

agora, de acordo com os tipos de mutações dos 

casos índices, correlacionando com os 

heredogramas frente ao aconselhamento genético 

familiar.  

Analisar-se-ão os dados, inicialmente, por meio 

de estatística descritiva, que permitirá a 

classificação dos pacientes quanto aos aspectos 

epidemiológicos e clínicos, com ênfase nas 

características, estágio e sintomas da doença. 

Tabular-se-ão, assim, os mesmos em planilhas 

eletrônicas, resumindo-os e apresentando-os em 

tabelas e em figuras, na forma de média ± desvio-
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padrão (dados quantitativos) ou frequência 

absoluta e porcentuais para variáveis categóricas. 

Usar-se-ão os questionários, bem como o banco de 

dados, na confecção dos mesmos programas 

específicos como o Epi Info e o software Survey 

Monkey, específicos para o tratamento de dados 

de questionários e variáveis epidemiológicas. Far-

se-á, também, a análise estatística por intermédio 

do pacote estatístico Statistical Package for the 

Social Science (SPSS), versão 23.0. 

 

Contribuir-se-á, pelo estudo, com dados 

epidemiológicos e do perfil dos pacientes com DF, 

e os resultados servirão para a análise e o 

planejamento de estratégias na questão do 

acolhimento e atendimento no SUS e revisão de 

políticas públicas de saúde e, também, na revisão 

do processo de judicialização para os pacientes e 

familiares. Cita-se que 100% desses pacientes 

fazem uso dos seus direitos para requer 

tratamento em razão do alto custo do mesmo. 

Afirma-se, contudo, em estudos recentes, a 

importância do diagnóstico, do tratamento 

precoce e do aconselhamento familiar, na 

tentativa de evitar a ocorrência de danos ou 

complicações tardias irreversíveis, seja nos rins ou 

em outros órgãos, para reduzir a morbidade, 

mortalidade e aumentar a qualidade e expectativa 

de vida de pacientes acometidos.  

Devem-se, portanto, os resultados da pesquisa 

contribuir para a identificação de fragilidades, 

dificuldades e possíveis soluções, possibilitando a 

divulgação dos dados e achados em conformidade 

científica, além de permitir revelar a prevalência 

dos casos, tornando-os visíveis estatisticamente, 

pois faltam estimativas e estudos epidemiológicos 

nacionais para demonstrar a realidade que os 

pacientes e familiares vivenciam todos os dias. 

Produzir-se-á, por fim, conhecimento sobre o 

tema, o que poderá gerar benefícios diretos a uma 

grande parcela de usuários do SUS que necessita 

de cuidados específicos, tanto na atenção primária 

quanto nos demais níveis de atenção à saúde. 
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