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Introducao

As doencas raras somam mais de 8.000 condic¢oes distintas e
impactam milhées de individuos no mundo. Apesar de suad
diversidade, compartilham desafios comuns: manifestacoes
clinicas heterogéneas, baixa prevaléncia e limitado preparo
profissional para seu reconhecimento. Esses fatores, além de
Mmuitos outros, contribuem para seu diagnadstico tardio,
resultando em agravamento clinico, sofrimento emocional e
custos sociais elevados.

Objetivos

Este estudo teve como objetivo mapear e analisar, por meio de
uma revis@o de escopo, os principais fatores atribuidos ao
diagnoéstico tardio de doencas raras na literatura cientifica

Internacional, bem como suds consequéncias.

Material e Métodos ou Metodologia
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Essa revis@o de escopo foi conduzida segundo o PRISMA-ScR.
ApOs a elaboracdo de critérios de elegibilidade, a busca foi
realizada em 5 grandes bases de dados, além da literatura

cinzenta.Os dados foram gerenciados no Rayyadn e revisados
de forma independente. Apds a triagem de 1368 artigos, 23

estudos foram selecionados.
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Resultados e/ou A¢gdes Desenvolvidas

O atraso diagndstico em doencgas raras mostrou-se
multifatorial, tendo como principal causa a falta de preparo
dos profissionais de sadde e a dificuldade em reconhecer
manifestacdes clinicas heterogéneas. Barreiras estruturais,
como acesso limitado a exames e fragmentacdo do cuidado,
além de relagdes médico-paciente assimétricas e fatores
geogrdficos, financeiros ou individuais, também contribuem
para prolongar a trajetoria até o diagnastico.
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Cconclusoes

Conclui-se que o atraso diagnostico em doencas raras é
multifatorial, resultante tanto da insuficiente capacitagcdo
profissional e da complexidade clinica quanto de fragilidades
estruturais do sistema de saude. Superar esse cendrio
demanda agoes coordenadas entre gestores, profissionais e
instituicdes, com foco na educagdo médica, descentralizagdo
dos servicos, fortalecimento das redes especializadas e
amplia¢gdo do acesso a exames de alta complexidade.
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