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INTRODUCAO: Doenca rara é a enfermidade que atinge cerca de 65 pessoas em cada 100.000 individuos. E
cronica, progressiva e incapacitante, podendo ser degenerativa e, inclusive, fatal, prejudicando a qualidade de vida dos
pacientes e suas familias. No caso das criancas com doencas raras, observa-se uma violagao de seus direitos quando
enfrentam, frequentemente, angulstia emocional, restricdes e discriminagao antes de receberem um diagndstico
definitivo sobre sua enfermidade, uma vez que os sintomas da doenca rara podem ser faciimente confundidos com
outras condicdes. OBJETIVO: Produzir levantamento bibliografico de artigos cientificos que abordem fatores sociais e de
saude referentes as doencas raras na infancia. METODOLOGIA: Revisdo narrativa de literatura desenvolvida a partir de
artigos selecionados no portal da Biblioteca Virtual em Saulde, nas bases de dados Medical Literature Analysis and
Retrievel System Online e Literatura Latino-Americana e do Caribe em Ciéncias da Salde. Foram utilizados os
Descritores em Ciéncias da Saude: Doencas Raras; Saude da Crianga. Para a escolha dos artigos foram estabelecidos
critérios de selecdo que incluem: artigos disponiveis na integra, publicados entre 2019 a 2024 e no idioma portugués.
Apds o cruzamento dos descritores, com o auxilio do operador booleano AND, foi possivel identificar e selecionar 11
artigos, dos quais trés sao repetidos. Sendo assim, 8 artigos foram analisados neste estudo. RESULTADOS: No Brasil,
em 2014, foi instituida a Politica Nacional de Atencao Integral as Pessoas com Doencas Raras, com o intuito de
diminuir a morbimortalidade, principalmente pela realizacdo do diagndstico e inicio de terapias especificas em
momento propicio, todavia, ainda sao necesséarios avancos na operacionalizacdo dessa politica. Além disso, quando o
diagnéstico e inicio do tratamento acontecem na infancia, existem mudancas relacionadas ao fluxo entre os servicos,
a tomada de decisdes e formacao das redes, que incluem familia, hospital, escola e sistema de garantia de direitos.
Dessa forma, criangas e adolescentes assumem um papel ativo nas relagdes e no aprendizado; na interpretacao das
vivéncias de conviver com uma doenca rara; e na elaboracdo de estratégias de interacdo social. CONSIDERACOES
FINAIS: Entende-se a importancia do diagndstico precoce e efetivo, porém, apesar dos avancos, é necessario investir
em pesquisas relacionadas a doencas raras na infancia, considerando o contexto em que as familias estao inseridas.



