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Apresentagao

Prezada comunidade SPW,

Em dezembro de 2022, pedimos as familias de individuos com Sindrome de Prader-
Willi (SPW) que preenchessem o formulario “Quantas pessoas tém SPW no Brasil?”.
Nosso objetivo foi identificar o nimero de pacientes com a sindrome e descobrir onde

eles estao.

Além dessas importantes informacdes, as respostas ao formulario revelaram dados
sobre a idade desses pacientes, o tipo de exame genético diagndstico feito e o uso do
Hormonio do Crescimento (GH) como tratamento, tragando um valioso panorama da

populacdo com SPW no nosso pais.

A adesao a essa que pode ser considerada a 12 Pesquisa Nacional sobre o Perfil das
Pessoas com SPW lancada pela Associagao Brasileira da Sindrome de Prader-Willi —
SPW Brasil foi muito boa: 439 respostas. No entanto, por ser considerada uma doenca
rara, acreditamos que a dificuldade de diagnoéstico e a subnotificacdo escondam uma

quantidade muito maior de casos.

Portanto convocamos mais uma vez as familias que ndo preencheram o questionario
para que o fagam! E imperativo tragar um panorama fidedigno dessa comunidade, a fim
de atrair pesquisas nas areas de medicamentos e terapias, bem como ocupar espacos
politico-sociais e fazer parte da programagéao de politicas publicas dos governos para

pessoas com deficiéncia, doengas crbénicas e raras.

Esperamos que os dados a seguir sejam uteis e inspirem cuidadores, profissionais da
saude e pesquisadores a tornarem a Sindrome de Prader-Willi, causa genética mais
comum de obesidade grave na infancia, mais conhecida, investigada e incluida nos

processos de tomada de decisdo em saude.

Liane Mufarrej Motta, presidente da SPW Brasil



1. Introducao

Depois de um longo periodo de esquecimento social, nos ultimos anos parece ter
comegado a se falar mais sobre a formulagao de politicas publicas para pessoas com
doencas raras. Instituigdes publicas e privadas ainda possuem uma atuacéao limitada no
atendimento a essa populacdo. Dentre os motivos para o problema, a falta de
conhecimento sobre o perfil das pessoas acometidas por doengas crbnicas e raras

certamente figura como um ponto a ser considerado.

Para desenhar solugbes e projetos é necessario conhecer esses pacientes, saber onde
estdo, qual a sua idade, com quais desafios convivem, como estdo sendo assistidos,

dentre muitas outras interrogacdes a serem respondidas.

E nesse contexto que a presente pesquisa constitui um marco para o planejamento da

assisténcia a ser prestada a populacao que convive com a Sindrome de Prader-Willi.

O presente trabalho responde boa parte das indagacdes sobre a populagcdo com SPW
No nosso pais, e podera ser utilizado para que sejam tragcadas estratégias de curto,

médio e longo prazos nas areas do diagndstico, do tratamento e da assisténcia.
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2. Distribuicao da populagao SPW pelo pais

Dentre os 439 participantes da pesquisa, 409 forneceram a localidade de moradia. O
estado que registrou a maior populagao foi Sdo Paulo, com 108 pessoas (26,4% das
respostas). Em segundo lugar, ficou o estado do Rio de Janeiro (57 pessoas, 13,9%) e

em terceiro, Minas Gerais (45 pessoas, 11,0%).

Somente o Acre nao registrou participantes na pesquisa. Por sua vez, um participante

declarou morar atualmente em Portugal.

Quadro 01 — Populagado SPW, por Estado

ESTADO POPULACAO (%)
Sp SAO PAULO 108 26,4%
RJ RIO DE JANEIRO 57 13,9%
MG MINAS GERAIS 45 11,0%
PR PARANA 30 7,3%
SC SANTA CATARINA 25 6,1%
RS RIO GRANDE DO SUL 24 5,9%
CE CEARA 16 3,9%
DF DISTRITO FEDERAL 15 3,7%
GO GOIAS 15 3,7%
PE PERNAMBUCO 15 3,7%
MA MARANHAO 9 2,2%
MT MATO GROSSO 8 2,0%
PA PARA 6 1,5%
MS MATO GROSSO DO SUL 5 1,2%
BA BAHIA 5 1,2%
PI PIAUI 4 1,0%
PB PARAIBA 4 1,0%
AM AMAZONAS 4 1,0%
ES ESPIRITO SANTO 3 0,7%
RN RIO GRANDE DO NORTE 3 0,7%
TO TOCANTINS 2 0,5%
RO RONDONIA 1 0,2%
AL ALAGOAS 1 0,2%
AP AMAPA 1 0,2%
SE SERGIPE 1 0,2%
RR RORAIMA 1 0,2%
AC ACRE 0 0,0%
EXTERIOR | PORTUGAL 1 0,2%

TOTAL 409 100,0%

Fonte: SPW Brasil.
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Em relagéo a cidade de moradia, o primeiro lugar ficou com a capital do Rio de Janeiro
(29 pessoas), seguido de Sao Paulo (22 pessoas) e Brasilia (15 pessoas). O fato de a
capital paulista nao figurar na liderangca chama a atengao, indicando haver espago para

um maior foco em ac¢des na cidade mais populosa do pais. A tabela a seguir apresenta

0s numeros para cidades que apresentaram 3 ou mais pessoas.

Quadro 02 — Populagdo SPW, por municipio

MUNICiPIO POPULACAO
1 | RIO DE JANEIRO RJ 29
2| SAO PAULO SP 22
3 | BRASILIA DF 15
4| BELO HORIZONTE MG 14
5 | RECIFE PE 9
6 | CURITIBA PR 9
7 | FORTALEZA CE 7
8| PORTO ALEGRE RS 5
9| SAO GONCALO RJ 4
10 | BELEM PA 4
11 | CAMPINAS SP 4
12 | SAO JOSE DOS CAMPOS SP 4
13 | NITEROI RJ 4
14 | GOIANIA GO 4
15 | MANAUS AM 4
16 | SAO JOSE DO RIO PRETO SP 3
17 | SANTO ANDRE SP 3
18 [ JOINVILLE Je 3
19 | OSASCO SP 3
20 | CAMPO GRANDE MS 3
21| CUIABA MT 3
22 | FLORIANOPOLIS SC 3
23 | AMERICANA SP 3
24 | SUMARE SP 3
25 | JACAREI SP 3
26 | MAUA SP 3
27| SAO LUIS MA 3

Fonte: SPW Brasil.
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3. Epidemiologia e defasagem no diagndstico

A literatura médica indica como prevaléncia da SPW 1 a cada 15.000 a 30.000 nascidos
vivosl. Tomando por base a atual populagido brasileira (203.080.756 pessoas,
segundo o Censo de 2022), nhuma conta bastante simplificada, chegariamos a

cerca de 6 mil a 13 mil pessoas com Sindrome de Prader-Willi no pais.

Se considerarmos que houve apenas 439 respostas a pesquisa, nos parece que existe
uma massa de diagnoésticos a ser buscada ou familias a serem alcangadas pela

associacao.

Quando abrimos esses dados por estado, verificamos que a pesquisa indica haver um

desequilibrio no numero de respostas ainda maior entre estados e regides.

A tabela a seguir faz a relacdo entre a populacao do estado, dividida pelo numero de
respondentes desse mesmo estado. Por exemplo, dividindo-se a populagao do Distrito
Federal (2.817.381) pelo numero de respostas (15), verificamos que a prevaléncia da
sindrome naquela area é de 1 para 187.825 habitantes. Por sua vez, ao confrontar os
dados do Estado de Alagoas, temos uma populacéo de 3.127.683 e apenas 1 resposta,

gerando uma prevaléncia de 1 para 3.127.683.

! Fonte: Cassidy, S., Schwartz, S., Miller, J., and Driscoll, D. (2012). ‘Prader-Willi syndrome’. Genet. Med.

14, 10-26. doi: 10.1038/gim.0b013e31822bead0
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Quadro 03 — Prevaléncia populacional SPW, por Estado

PREVALENCIA
ESTADO (n2 respostas dividida por
populagdo)
Distrito Federal 187.825
Rio de Janeiro 281.658
Santa Catarina 304.414
Parana 381.479
Sdo Paulo 411.215
Rio Grande do Sul 453.457
Minas Gerais 456.416
Mato Grosso 457.331
Goids 470.433
Ceard 549.685
Mato Grosso do Sul 551.403
Pernambuco 603.929
Roraima 636.707
Amapa 733.759
Maranhdo 752.867
Tocantins 755.730
Piaui 817.800
Amazonas 985.403
Paraiba 993.672
Rio Grande do Norte 1.100.910
Espirito Santo 1.277.904
Para 1.353.504
Ronddnia 1.581.196
Sergipe 2.209.558
Bahia 2.828.325
Alagoas 3.127.683
Acre -

Fonte: SPW Brasil.

Verifica-se que os estados do Centro-Sul (em vermelho) apresentaram melhor resultado
em relacao a prevaléncia, frente aos estados de Norte e Nordeste, a exce¢ao do Ceara
(que se aproximou dos melhores resultados) e o Espirito Santo (que se posicionou mais

abaixo no ranking).



Se utilizarmos a prevaléncia no Distrito Federal como ferramenta de comparagao
entre todos os estados, teriamos que, em termos proporcionais, o nivel de
respostas (ou diagnoésticos) no Parana é 2,0 menor que o DF. J4 o Maranhao
apresenta 4,0 vezes menos respostas do que a capital federal, enquanto Alagoas

é cerca de 16,7 vezes menor do que o registrado no Distrito Federal.

Quadro 04 — Defasagem de respostas utilizando Distrito Federal como referéncia

ESTADO Defasager:\ respostas
(comparagdo com o DF)

Distrito Federal 1,0
Rio de Janeiro 1,5
Santa Catarina 1,6
Parana 2,0

Sdo Paulo 2,2

Rio Grande do Sul 2,4
Minas Gerais 2,4
Mato Grosso 2,4
Goias 2,5
Ceara 2,9

Mato Grosso do Sul 2,9
Pernambuco 3,2
Roraima 3,4
Amapa 3,9
Maranhdo 4,0
Tocantins 4,0
Piaui 44
Amazonas 5,2
Paraiba 5,3

Rio Grande do Norte 5,9
Espirito Santo 6,8
Para 7,2
Rondbnia 8,4
Sergipe 11,8
Bahia 15,1
Alagoas 16,7

Acre -

Fonte: SPW Brasil.

Esses dados podem ser guias importantes para ajudar a tracar estratégias de

direcionamento de campanhas da SPW Brasil e de politicas publicas da saude.
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4. Idade da populagao SPW

Dentre as 439 respostas a pesquisa, a categoria mais recorrente abrange a faixa de 4
a 7 anos (116 casos, 26,8%).

Quadro 05 — Populagao SPW, por faixa etaria

Faixa etaria Populagao (%)
0a3anos 101 23,0%
4 a7 anos 117 26,7%
8 al5anos 115 26,2%
16 a 30 anos 92 21,0%
31a45anos 12 2,7%
46 ou mais 2 0,5%
Total 439 100,0%

Nota: Referéncia de idade em 31/12/2023.

Fonte: SPW Brasil.

Englobando as faixas de 0 a 30 anos, obtém-se um total de 425 pessoas (96,8% do
total). A menor incidéncia nas faixas superiores de idade pode ser explicada tanto pela
menor expectativa de vida das pessoas nascidas com a sindrome ha algumas décadas,
quanto pela subnotificagdo de diagnéstico (assumindo que 0 maior acesso aos exames
avangou substancialmente nos ultimos anos e, em geral, entre recém-nascidos e
criangas nos primeiros anos de vida). Esses dados sugerem a possibilidade de

pensar estratégias a fim de aumentar o diagnéstico também na populagao adulta.

Um outro recorte importante consiste em verificar que 24,1% das pessoas com SPW
tém 16 anos ou mais. E em torno dessa idade gue se encerra o ciclo escolar, trazendo

novos desafios para a assisténcia e ocupacao dessa populagao.

Por sua vez, os baixos registros para pessoas com idades avangadas sugerem que
existe margem para o aumento desse grupo nas proximas décadas, fruto das melhores
condigbes de tratamento nas primeiras fases de vida. Esse contexto nos induz a pensar
em estratégias de longo prazo, como centros de convivéncia, ou mesmo moradias

assistidas especializadas, como ja ocorre em alguns paises.
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Fonte: SPW Brasil.

5. Uso do Horménio de Crescimento (GH)

Em relacdo ao uso do GH, 54,7% das pessoas disseram fazer uso do medicamento.

Outros 10,0% afirmam ja terem utilizado, porém pararam a terapia. Por fim, 35,3% nunca

utilizaram o GH.

Quadro 06 — Populagdo SPW em uso de horménio do crescimento

16 a30anos 31a45anos

GH Populagdo (%)
Sim 240 54,7%
J4 fez, mas parou 44 10,0%
Nao 155 35,3%
Total 439 100,0%

Fonte: SPW Brasil.
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Dentre os que mencionam terem interrompido ou nunca terem utilizado o horménio,
muitas respostas informam que isso se deve a dificuldade de acesso a medicacgéo, seja
por desconhecimento dos protocolos pelos médicos seja pela dificuldade de obtencao

(pelo SUS ou por plano de saude).

Grafico 02 - Populagdao SPW em uso do hormonio de crescimento
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Fonte: SPW Brasil.

6. Acesso ao exame genético

Em relagao ao exame genético diagnéstico, dentre as 439 respostas, 425 informam que

realizaram exame genético (96,8%), 12 nao realizaram, e 2 nao souberam informar.

Quadro 07 — Populagdao SPW que realizou exame genético

Exame Genético Populagao (%)
SIM 425 96,8%
NAO 12 2,7%
NAO SOUBE INFORMAR 2 0,5%
Total 439 100,0%

Fonte: SPW Brasil.

Dentre os que responderam “sim”, 11 mencionaram ter realizado o exame no Instituto
Fernandes Figueira (FIOCRUZ), com o apoio da SPW Brasil.

“Quantas pessoas tém SPW no Brasil?”: Avaliacdo e quantificacdo das respostas do questionario
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7. Engajamento da comunidade SPW

Quando perguntados se “ja conhecia a SPW Brasil?”, apenas 30 pessoas (6,8%)

declararam estar associadas a entidade. Outros 10,5% declararam ter interesse de

renovar a associacao, enquanto 13,4% informaram ter interesse em se associar. Tais

dados sugerem haver um espaco substancial para expansao do numero de associados

€ uma maior representatividade das familias.

Quadro 08 — Familias que conheciam a SPW Brasil

Ja conhecia a SPW Brasil? Populagao (%)
Sim, ja sou associado 30 6,8%
Sim, gostaria de renovar minha associacao 46 10,5%
Sim 192 43,7%
N3o, gostaria de me associar 59 13,4%
Nao 112 25,5%
Total 439 100,0%
Fonte: SPW Brasil.
Grafico 03 - Familias que conheciam a SPW Brasil
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Em tempos de ampla difusao das redes sociais, também parece ser possivel ampliar a
participacao dos pais interessados em se juntar a esses espacos de trocas e vivéncias,
dado que apenas 65,3% afirmam participar desses grupos. O questionario ofereceu
aqueles que desejassem ser incluidos em algum grupo que deixassem seus contatos e,

desde entdo, a associagdo vem tentando gradativamente realizar essa inclusao.

Quadro 09 — Familias que participam de grupos sobre a SPW

Participacdo em grupos Populagao (%)
Sim 286 65,3%
N3o 152 34,7%
Total 438 100,0%

Fonte: SPW Brasil.

Grafico 04 - Familias que participam de grupos sobre a SPW
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Fonte: SPW Brasil.
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8. Conclusao

O presente trabalho apresentou resultados importantes para que se pensem estratégias
de atuacdo em prol das pessoas com SPW. A concentragdo de respostas na regiao
Centro-Sul do pais sugere a necessidade de, em curto prazo, se avangar em

campanhas de diagnéstico, sobretudo nas areas Norte e Nordeste.

A concentracdo de pessoas com idade inferior a 30 anos pode indicar a subnotificagao
de pacientes atualmente em idade adulta. Também indica a necessidade de se pensar
no médio prazo estratégias de atendimento a essa populagdo que gradativamente

envelhecera, como centros de convivéncia e residéncias assistidas.

O uso do GH por apenas 55% das pessoas denota a necessidade de se avancar em
estratégias de divulgagdo do tratamento para a classe médica, bem como a
sensibilizagdo dos cuidadores para que o tratamento ndo seja interrompido, sem a

devida indicacao.

Por fim, ressaltamos que o presente trabalho é passivel de ser atualizado
periodicamente a fim de que se avance no conhecimento das pessoas sob outros
aspectos como, por exemplo, vivéncia escolar, utilizacdo de terapias, respostas

medicamentosas, dentre muitos outros parametros.



