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RESUMO

O presente Trabalho de Conclusdo de Curso é fruto de uma indagacdo sobre
acessibilidade das pessoas com doencas raras e surgiu a partir da experiéncia de
estagio em uma unidade de salde especializada na cidade de Salvador, no
atendimento & acromegalia e ao gigantismo. O trabalho tem como objetivo principal
compreender o acesso das pessoas com doencas raras aos servicos de saude.
Tendo como objetivos especificos identificar as principais barreiras de acesso a rede
de atencao; Refletir sobre a integralidade da atencdo a saude, identificando os nos
criticos da rede e as principais dificuldades enfrentadas pelos usuarios e seus
familiares; Discutir a organizacao politica e mobilizacdo de entidades de pessoas
com doencas raras e seus familiares como fator importante de luta pela garantia do
direito a saude. Trata-se de uma revisdo de literatura, através de pesquisa
bibliografica e documental, onde se analisaram por meio de estudos ja realizados,
artigos, coletaneas, documentos institucionais, além de sites de associacdes para
responder aos objetivos ja citados. A principal base de dado utilizada foi a Biblioteca
Virtual de Saude (BVS), selecionando os principais artigos que discutem a tematica
numa perspectiva critica. Dentre as principais dificuldades para acessibilidade e
integralidade da atencéo a saude destaca-se a falta ou insuficiéncia de informacdes
sobre a doenca e o tratamento, diagndstico tardio, tratamento inadequado,
dificuldade em acessar centros de referéncias, e a intensificacdo do processo de
judicializacdo dos medicamentos. Constatou-se também o quando a mobilizacdo e a
organizacao politica das pessoas com doencas raras e seus familiares, a partir de
associacbes, blogs, sites, etc, tem se constituido enquanto um suporte social
importante para o enfrentamento dessas dificuldades e luta pela garantia dos direitos
sociais.

Palavras chaves: Doencas Raras, Acesso, Servicos de Saude.
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1 CONSIDERACOES INICIAIS

Ainda ndo ha um consenso mundial acerca da definicdo da classificacdo de
Doencas Raras (DR), porém a Organizagdo Mundial de Saude (OMS) classifica
como DR aquela que acomete até 65 pessoas a cada grupo de 100 mil, e/ou uma
pessoa a cada grupo de 2 mil. Estima-se que existam cerca de 8 mil tipos de
doencas raras no mundo, atingindo cerca de 500 milhées de pessoas. No Brasil,
cerca de 13 milhdes de pessoas sdo acometidas com uma doenga rara (RADIS,
2015).

Sao patologias que se caracterizam pela ampla diversidade de sintomas, que
variam de doenca para doenca e de pessoa para pessoa. Podem ser consideradas
como crbnicas, degenerativas, progressivas, debilitantes, associadas a baixa
expectativa de vida e que necessitam de tratamento continuo (Boy e Schramm,
20009).

Entretanto, como o proprio nome ja diz, sdo patologias desconhecidas por
muitos, e como consequéncia interfere no diagndstico e tratamento, considerando
ser um desafio para todos, como também para os sistemas de saude de todo mundo
(EURORDIS, 2005). Este € um ponto importante e significativo a ser sinalizado,
principalmente no que diz respeito a acessibilidade das pessoas com doencas raras

ao sistema publico de saude brasileiro.

Muitos avancos foram consolidados pelos diferentes governos, contudo,
verdade seja dita: a falta de conhecimento dos sintomas por parte dos
profissionais de saude e a dificudade de diagnéstico e acesso ao
tratamento adequado tornam o atendimento as pessoas com doencas raras,
ainda muito deficitarias e carentes de um comprometimento efetivo dos
gestores. (Vidas Raras, p. 13, 2015)"

Isso porque, 0 acesso das pessoas com doencas raras aos servicos de saude
é relativamente recente. Mundialmente, até os anos 80, 0s pacientes eram tratados
de maneira isolada e ndo faziam parte das agendas governamentais. Somente a
partir do aumento do numero de pessoas com sintomas parecidos e com a
incorporacdo de tecnologias e investimentos em medicamentos de alto custo, em
alguns paises, as doencas raras passam a pertencer a um mesmo grupo de
doencas, e ndo mais tratadas separadamente e paliativamente. Além disso, como

consequéncia do aumento da expectativa de vida no mundo, gerando novas

! Revista Vidas Raras é uma publicacao trimestral produzida pela RS Press para a Associacao
Paulista de Mucopolissacaridoses e Doencas Raras (APMPS-DR). O contetido da publicacdo é de
inteira responsabilidade de seus autores e ndo representa necessariamente a opinido da APMPS-DR.
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demandas sociais, as esferas governamentais de alguns paises passam a
reorganizar as politicas, além de incorporar novos equipamentos, produtos e
servicos necessarios para alcancar integralidade e universalidade da atencdo
(SILVA, 2015).

No Brasil, a garantia do direito a saude passou a ser discutido e articulado
através das mobilizagcbes dos movimentos sociais, estudantis, sindicais, dentre
outros, na luta pela reforma sanitaria brasileira que defende que saude é democracia
e a consolidacdo da cidadania para os brasileiros. Como consequéncia dessas
mobilizacdes, a Constituicdo Federal de 1988 expressa a reorientacdo do modelo de
saude no Brasil, onde define a saude como direito de todos e dever do Estado.
Porém, apesar do Sistema Unico de Saude (SUS) preconizar a integralidade,
universalidade, equidade, dentre outros principios e diretrizes, percebe-se que esse
direito ndo abrange a todos, particularmente no caso das pessoas acometidas com
doencas raras (ENSP, 2017).

Entretanto até os anos 2000 as doencas raras eram relacionadas somente as
doencas genéticas e os diagnodsticos eram identificados isoladamente. Passado
alguns anos as primeiras associacfes de pacientes comecaram a se organizar em
prol da luta por politicas publicas voltadas as doencas raras. Sendo que somente em
2009 aconteceu o 1° congresso de Doencas Raras do Brasil marcando um novo
movimento social na saude do pais (RADIS, 2015). Percebe-se que somente a
partir de muitas mobilizacbes de pacientes e familiares em articulacdo entre
associacfes de pessoas com doencas raras e com a criacdo de um Grupo de
Trabalho no Ministério da Saude provocou a discussao para elaboracdo de uma
Politica Nacional de Atencéo Integral as Pessoas com Doencas Raras, além de
elaborar documentos e protocolos para subsidiar as acdes e servicos de saude a
essas pessoas, reorganizar e revisar a lista de exames e medicamentos prestados
pelos SUS. E assim, somente em 2014, o Ministério da Saude institui a Portaria n°
199 que aprova as Diretrizes para Atencdo as pessoas com doencas raras no
ambito do Sistema Unico de Salde, com objetivo de oferecer informacdes e
orientacdes necessarias ao diagndstico, tratamento, medicamento, aconselhamento
genético, dentre outros, adequados para essas doencas. Neste sentido, a Politica
Nacional de Atencdo Integral as Pessoas com Doencas Raras tem abrangéncia
transversal as redes tematicas prioritarias do SUS, especialmente a Rede de

Atencao as Pessoas com Doencas Cronicas (BRASIL, 2014).
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Porém, o que se pode visualizar na realidade brasileira, € que as pessoas
acometidas com doencas raras e seus familiares encontram diversas dificuldades no
acesso aos servigos publicos de saude, mesmo o0s ja conquistados. Pesquisas feita
pela Interfarma (2016) mostram que cerca de 95% das doencgas raras nao possuem
tratamento adequado, necessitando de servigcos especializados e de reabilitacao,
gue promovam a melhoria na qualidade de vida.

Atualmente somente 36 doencas raras possuem Protocolos Clinicos e
Diretrizes Terapéuticas (PCDT), os quais definem e estabelecem os critérios para
diagnéstico, tratamento adequado, prescricdo de medicamentos e demais demandas
médicas quando necessario. Sendo que somente dezessete medicamentos de alto
custo hoje estéo registrados na Agencia Nacional de Vigilancia Sanitaria (ANVISA).
Ou seja, dentre os oito mil tipos de doencas raras classificadas no Brasil, apenas 36
possuem PCDT, sendo que a maioria destas ndo asseguram os medicamentos
preconizados, pois 0s mesmos ainda n&o constam ou n&o foram aprovados na lista
do SUS e assim, os pacientes ndo podem ter acesso via politicas publicas,
judicializando a politica e o direito a saude (INTERFARMA, 2016).

Portanto, observa-se que apesar do SUS instituir uma Politica Nacional que
preconiza acbes de promocdao, diagndéstico precoce, tratamento oportuno, dentre
outros cuidados para a melhoria da qualidade de vida das pessoas acometidas com
doencas raras e consequentemente seus familiares, 0 acesso e garantia desses
servicos esta estruturado de maneira fragmentada, principalmente considerando que
muitas doencas ndo possuem PCDT, para o atendimento adequado as essas
doencas.

Além disso, é importante destacar que os centros de referéncia de saude que
prestam atendimento as pessoas com doencas raras, estao localizados nas grandes
cidades em sua maioria nas capitais estaduais, impossibilitando o facil acesso dos
pacientes que residem em cidades interioranas de seus respectivos estados
principalmente aqueles que vivem em condicdes de vulnerabilidade socioecondémica.
Outra caréncia sofrida € a falta do acesso ao conhecimento acerca das doencas
raras, isto ndo so por parte dos pacientes, mas também pelos profissionais da area
de saude, levando ao retardamento do diagndstico e posterior ingresso aos

programas de saude especificos para tais doencas (GABRILI, 2014).
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O universo das doengas raras € plural e complexo e, como tal, representa
um enorme desafio para a definicdo de politicas estatais e o atendimento
publico a esta populacdo. A particularidade de cada caso ndo pode
obscurecer a universalidade dos direitos. A implementagdo das politicas tem
que atender a especificidade e singularidade das doengas raras e dos seus
portadores, assumindo a dificil tarefa de uma continua (re) configuragao dos
servigos e dos profissionais em funcao da integralidade do cuidado e das
necessidades da pessoa e da sua familia (PORTUGAL, 2013, p. 26).

Por conta de todos esses fatores, é necessario entender como se da esse
acesso das pessoas com doencas raras aos SUS, além de analisar e elencar as
principais dificuldades enfrentadas por “elas” e seus familiares durante o caminho
percorrido, para entdo destacar a importancia de viabilizar uma atencao integral e
verdadeiramente universal aos mesmos.

O interesse pela tematica surge no periodo de estagio realizado no Centro de
Endocrinologia e Diabetes da Bahia (CEDEBA), em fevereiro de 2016 até junho de
2017. O centro é referéncia na Bahia para o tratamento de duas doencas raras a
acromegalia e gigantismo, com atendimento multidisciplinar e fornecimento de
medicamentos de alto custo (CEDEBA, 2016). Foi através da atuacdo como
estagiaria nos atendimentos individuais junto a supervisora de campo, além das
atividades em grupo, que pude identificar algumas expressdes da questdo social
vivenciada por essas pessoas e seus familiares, e inquietacdes com relacdo a
atencao integral dessas pessoas nos servi¢os de saude.

Principalmente porque muitas pessoas que conseguiam ser encaminhadas
para o centro percorriam diversas unidades de saude e servi¢cos, buscando amenizar
0s sintomas, retardando o diagnostico e 0 acesso ao servico especializado. Além
disso, 0 que chamou atencdo também € que no centro especializado para pessoas
com doencgas raras ndo tinham acesso a atendimentos secundarios como, por
exemplo, cardiologista, ginecologista otorrinolaringologista dentre  outras
especialidades, necesséarios para a prevencdo de complicacdes que as doencas
provocavam. Pensando nisso, a coordenac¢do médica do CEDEBA, juntamente com
a assistente social e psicéloga do ambulatério iniciou um projeto chamado Acrovida
(CEDEBA, 2016).

Foi também com o envolvimento na organizacdo e desenvolvimento do
projeto que me interessei ainda mais com o tema. O projeto tem como objetivos
viabilizar através de encaminhamentos, a articulagdo dentro da rede de atendimento

SUS e centros de tratamentos as doencas raras, a complementagdo do protocolo
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terapéutico; proporcionar acdes coletivas para divulgacdo da doenca; estimular a
troca de saberes com outros centros e equipes que realizem atendimento a
pacientes com de doencas raras. Trata-se de uma parceria desenvolvida pelo
CEDEBA juntamente com a Associacao Baiana de Amigos da Mucopolissacaridoses
de Doencas Raras (ABAMPS), da Escola Bahiana de Medicina e Saude Publica e do
Centro de Reabilitacdo CER 1V, das Obras Sociais de Irm& Dulce (CEDEBA, 2016).

Essa parceria teve como objetivo organizar encontros para expandir os locais
de atendimento para o0s pacientes com acromegalia, gigantismo e
mucopolissacaridose do Estado da Bahia, juntamente com profissionais de diversas
especialidades com o propésito de realizar um mutirdo com atendimentos em
Endocrinologia, Oftalmologia, Ginecologia, Odontologia, Fisioterapia, Psicologia,
Servico Social, Massoterapia, dentre outros. Diante desses atendimentos essas
pessoas passaram a acessar outros servicos proporcionados pela realizagcdo do
projeto, além de dar continuidade aos atendimentos que originaram mediante o
encontro e estimular os pacientes e familiares a participarem das associacdes, como
meio de articulacdo na luta pela garantia dos seus direitos.

Diante da minha experiéncia e aproximagcdo com a tematica, 0 que mais
chamou atencéo e o que levou ao aprofundamento do estudo, € 0 questionamento
sobre como se da o acesso das pessoas com doencas raras no sistema de saude?
Quando é incorporado o tratamento ao paciente com doencas raras no SUS? Quais
as principais dificuldades e desafios encontrados por essas pessoas € Seus
familiares no percurso terapéutico?

Com isso, a partir do envolvimento em pesquisas e revisao na literatura sobre
a tematica, percebe-se que as dificuldades estdo para além dos aspectos bioldgicos,
estdo relacionados também com o social e psicologico. Salientando que essas
pessoas e seus familiares em sua maioria vivem em condi¢cdes de vulnerabilidade e
exclusao social, como Monsores (2013) destaca, elencando trés caracteristicas que
torna essas pessoas excluidas da sociedade.

Para o autor, se trata da invisibilidade ja que a doenca e deficiéncia sao
determinantes a sua condicdo de individuo; além de se tornarem intocaveis por
conta do estigma, sendo que a maioria das pessoas com alguma DR muda
fisicamente e consequentemente causa estranheza ou repulsa por parte da
sociedade; e a questdo da rotulacdo de serem incapazes, considerando as

limitacdes ao que é acordado de “vida comum” (MONSORES, 2013).
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O autor ainda afirma que tais fatores corroboram com a “incerteza social,
sanitaria e psicologica”, além da violacdo dos direitos humanos que levam essas
pessoas a “encarar a doenga como destino, j@ que ndo podem contar com os
aparelhos sociais” (MONSORES, 2013, p. 18).

Portanto, faz-se necesséario que as DR deixem de ser um assunto
desconhecido por muitos, e que ndo somente 0s especialistas e profissionais de
saude entendam sobre as doencas, mas sim toda a sociedade principalmente no
sentido de inclus&o social® desses suijeitos e seus familiares.

Entretanto, é importante sinalizar que a busca por tais informacdes,
principalmente no que diz respeito aos estudos e investigacbes sobre DR no Brasil,
foi um desafio para andlise e discussdo do trabalho, principalmente por ser uma
monografia na qual a metodologia € baseada em referéncias bibliografica e
documental. Percebe-se que essa busca € escassa hdo somente para as pessoas
com DR e seus familiares, mas também para estudantes e profissionais tanto no
exercicio quanto para o aprofundamento tedrico para realizar estudos cientificos,
como foi o caso deste trabalho.

Pesquisas realizadas em bases de dados como a Biblioteca Virtual de Saude
(BVS), mostram o quanto o tema Doencas Raras é pouco discutida no pais, com
relacéo as investigacoes cientificas, e sendo que muitas pesquisas existentes estédo
relacionadas aos medicamentos de alto custo.

Essa € outra discussdo importante, pois a maioria dessas pesquisas,
amostras e dados divulgados no Brasil sdo realizadas pela industria farmacéutica,
sendo que essas andlises devem questionadas com relacéo ao interesse econémico
gue ha ou ndo por detras dos resultados de pesquisas e discussbes, além da
vantagem que essas industrias podem obter quando realizam tais pesquisas e
guando o Estado toma pra si como verdades concretas e absolutas.

Além disso, até mesmo nos portais de saude do SUS, como no site do
Ministério da Satde, no banco de dados do DATASUS®, TABNET?, onde deveriam

% Inclusdo Social no sentido de oferecer oportunidades iguais de bens e servicos e para todos e neste
caso nos servicos relacionados a saude.

® Departamento de Informatica do Sistema Unico de Salde. Tem como responsabilidade prover os
orgdos do SUS de sistemas de informacdo e suporte de informatica, necesséarios ao processo de
planejamento, operacdo e controle. Além disso, disponibiliza informac¢des que podem servir para
subsidiar tomadas de decisdo baseadas em evidéncias de programa de a¢fes de saude. (BRASIL,
2017)

* O TABNET é um tabulador genérico de dominio publico que permite organizar dados de forma
rapida conforme a consulta que se deseja tabular. (BRASIL, 2017)



16

constar informagfes e acervo de dados para subsidiar andlises objetivas e elaborar
programas de acbes de saude, no caso das DR é inexistente, por ndo constar as
informacgdes, dados quantitativos, locais de atendimento, do que diz respeito a todas
as doencas raras.

Foi realizado também telefonemas e envio de e-mails para o portal do
Ministério da Saude em busca de obter maiores informacdes sobre como estdo
organizados os servicos de saude que prestam atendimento as pessoas com DR no
Brasil, além das redes que sdo suporte a esses atendimentos e nenhuma resposta
foi disponibilizada.

Logo, uma das alternativas para encontrar tais informacdes foi a busca
através dos sites de associacdes e organizacdes de pacientes que disponibilizam
orientagbes neste sentido para todos. Diante disso, foram encontrados através
desses sites 0s municipios que possuem os centros de referéncia para alguma das
doencas raras, enderecos, telefones. Além de orientagbes com relacdo aos
principais sintomas, o possivel diagnostico, os provaveis tratamentos, medicamentos
disponibilizados pelos SUS, dentre outros, para algumas das doencas raras.

Em suma, € notdrio que ainda exista uma lacuna nas bibliografias, nos portais
de saude, e no interesse do Estado em investir nas discussdes sobre esse tema,
principalmente por considerar que a prépria Politica é relativamente recente e como
consequéncia as pessoas com Doencas Raras e seus familiares tende a ser
prejudicados no seu itinerario terapéutico, considerando os trajetos confusos e
desorganizados que fazem até chegar ao diagnostico e tratamento correto. Nesses
casos, as pessoas se apegam aos seus familiares e as associacfes como um
suporte social, que € a maneira pela qual se sustentam com a negligéncia e
desassisténcia por parte do Estado.

As suas biografias revelam trajetdrias extraordinarias de conquista cotidiana
de esperanca e de vida contra o desconhecimento, o desinteresse, 0
preconceito, o desespero. A auséncia de respostas e de apoio formais, a
escassa garantia de direitos, ao incumprimento das obrigacdes societais,

contrapdem-se percursos de vida assentes na solidariedade e na dadiva,
gue recusam a derrota (PORTUGAL, 2013, p. 27).

Neste sentido, a pesquisa tem a proposta principal de compreender como se
da o acesso das pessoas com doencgas raras aos servicos de saude. Como objetivos
especificos identificar as principais barreiras de acesso a rede de atencao; refletir

sobre a integralidade da atencéo a saude, identificando os nés criticos da rede e as
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principais dificuldades enfrentadas pelos usuarios e familiares; além de discutir a
organizacao politica e mobilizagdo de entidades de pessoas com doencas raras e

seus familiares.

1.1 METODOLOGIA

Para aprofundamento da tematica, inicialmente a metodologia utilizada foi a
pesquisa exploratéria, pois segundo Gil (2008) proporciona ao investigador uma
visdo geral sobre o assunto principalmente quando o tema € pouco estudado, como
no caso das Doencas Raras. Sendo sua principal finalidade “desenvolver, esclarecer
e modificar conceitos e ideias, tendo em vista a formulagdo de problemas mais
precisos ou hipoteses pesquisaveis para estudos posteriores” (Gil, 2008, p. 27).

Neste caso, visa elencar elementos historicos, sociais, organizativos e
estruturantes com relacdo ao acesso das pessoas com DR aos servi¢os publicos de
saude. Inicialmente uma pesquisa sobre as caracteristicas e indicadores existentes
sobre as doencas raras, posteriormente uma analise histérica da politica de saude
no Brasil, aléem de apresentar uma discussdo sobre as principais definicbes de
acesso a saude.

Em seguida, € analisado o acesso das pessoas com DR ao SUS, destacando
as principais dificuldades enfrentadas pelas pessoas com DR e até que ponto o
sistema de salde brasileiro viabiliza servicos necessarios para promocgao e
recuperacdo da saude, além dos obstaculos possiveis para uma atencao integral
das pessoas com DR e os caminhos percorridos pelos mesmos.

O aprofundamento da tematica foi realizado através de andlise documental e
revisao da literatura. Entendendo a pesquisa bibliografica como aquela que utiliza de
materiais ja existentes, extraido de livros e artigos cientificos, compreendendo ser
um dos principais métodos para analisar historicamente determinado objeto, além de
disponibilizar ao investigador as possibilidades de conhecer varias vertentes
relacionadas a pesquisa (GIL, 2008). Foi extraido artigos e documentos cientificos
produzidos no Brasil e no mundo através da BVS, destacando as bases da SciELO
(Scientific Eleetronic Library Online) e da Lilacs (Literatura Latino-Americana e do
Caribe em ciéncias da salude) tendo como principais categorias de pesquisa
Doencas Raras, DR e SUS, acesso, acessibilidade e Politica de Saude no Brasil.

Sendo selecionados os artigos, teses, dissertacdes e documentos cientificos que
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possuam elementos que dialoguem com a discussdo, levando em consideracao
identificagcdo do artigo, autoria, ano de publicacdo e tematica. Além disso, foram
realizadas pesquisas em sites internacionais que abordam como sdo compreendidas
e tratadas as doencas raras no mundo.

J4 a pesquisa documental, apesar de ser semelhante a bibliogréfica,
diferencia-se por utilizar materiais que ndo recebeu um tratamento analitico e podem
ser reelaborado a partir dos objetivos da pesquisa (GIL, 2008). Neste caso, a analise
documental foi baseada em leis, portarias, decretos, diretrizes para entender como e
guando é estabelecida a politica que viabiliza servicos publicos de salde para as
pessoas com DR, analisando como estdo sendo operacionalizada na realidade atual
e como se d& o0 acesso 0s servicos publicos. Também foram utilizados e analisados
documentos institucionais do Ministério da Saude, tentando comparar com 0sS
documentos produzidos pela industria farmacéutica, como também coletaneas de
textos que abordam a teméatica das doencgas raras. Além disso, foram realizadas
buscas nas revistas Vidas Raras, no site Muito Somos Raros e AMAVI, e no
Observatério de Doencas Raras, com um intuito de obter dados, indicadores, e
informacfes necessarias, principalmente no que tange aos avancos e retrocessos
da atencao as pessoas com doencas raras no pais.

Observa-se que ambos os métodos foram necessarios para alcancar 0s
objetivos pretendidos desta pesquisa, por considerar a necessidade de documentos

historicos, mas também documentos institucionais e especificos, do objeto estudado.



19

2 DOENCAS RARAS, POLITICA DE SAUDE E ACESSO AOS SERVICOS DE
SAUDE.

A proposta deste capitulo € de apresentar as principais defini¢des,
caracteristicas e indicadores existentes sobre as DR no Brasil e no mundo;
apresentar elementos sobre a politica de saude do pais, elencando as principais
conquistas relacionadas a garantia do direito a saude das pessoas com doencas
raras, culminando na elaboracdo e aprovacdo da Politica Nacional de Atencao
Integral as Pessoas com Doencas Raras; além de compreender e refletir sobre as
definicbes de acesso, acessibilidade e suas dimensdes que asseguram a atencao
integral a saude.

2.1DADOS EPIDEMIOLOGICOS DAS DOENCAS RARAS NO BRASIL.

O conceito de Doencas Raras esta atrelado as doencas de baixa incidéncia,
gue nao tem cura, e que atingem uma parcela minima da populacdo mundial. Como
0 préprio nome ja diz, sdo patologias desconhecidas tanto pela comunidade em
geral, como pelos proprios profissionais da area de saude. O diagndstico e
tratamento destas doencas ainda se constituem grande desafio para profissionais e
sistemas de saude em todo o mundo (EURORDIS, 2005).

Classificadas individualmente essas doencas correspondem a uma baixa
parcela da populacdo e sdo de fato desconhecidas, mas se consideradas em
conjunto, correspondem a cerca de 8 mil tipos de doencas diferentes, afetando
aproximadamente 500 milhdes de pessoas no mundo (RADIS, 2015).

Cerca de 80% das doencas tem origem genética e assim a maioria das
discussdes, das lutas por direitos sociais das DR estdo atreladas a realidade das
doencas genéticas. As demais tém causas ambientais, infecciosas, imunoldgicas,
entre outros (RADIS, 2015). Estima-se que 75% das DR se manifestam no inicio da
vida e afeta, sobretudo, criancas de 0 a 5 anos contribuindo significativamente para
a morbimortalidade nos primeiros 18 anos de vida (INTERFARMA, 2016).

As DR sdo caracterizadas pela ampla diversidade de sinais, sintomas e
variam ndo sO de doenca para doenca, mas também de pessoa para pessoa e se

caracterizam ainda por serem graves, cronicas, insidiosas, degenerativas,
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progressivas e que necessitarem de tratamento continuo e/ou com uso de
medicamentos de alto custo (BOY E SCHRAMM, 2009).

E importante salientar que a definicdo das DR esta atrelada a frequéncia. Ou
seja, as doencas que nao séo frequentes. E nesse sentido, a Organizacdo Mundial
de Saude (OMS) classifica as DR como aquelas que possuem variavel maxima da
prevaléncia de 0,5 a 7 por 10.000 habitantes, ou 65 pessoas a cada 100 mil, sendo
gue cada pais, ou regido estipula um critério de prevaléncia para definir as doencas
raras (RADIS, 2015). Estudos mostram que na Unido Europeia, uma doenca é
caracterizada como rara quando representa menos de 5 em 10 mil pessoas; nos
Estados Unidos, quando afeta menos de 200 mil pessoas em todo o pais ou 7,5/10
mil habitantes segundo a Lei de Medicamentos Orfdos. Na América Latina, a
Colémbia delimitou essa definicdo, que era de 5/10 mil habitantes e passou a ser de
2/10 mil habitantes em 2011 segundo a Lei do pais (Lei de Regulacéo de Politicas
para Doengas Raras — Lei n° 1.392 de 2010 e Lei n°® 1.438 de 2011). O Brasil segue
a mesma definicdo da OMS, ou seja, torno de 6,5 por 10.000 habitantes. Sendo que
cerca de 6% a 8% da populacao brasileira é atingida com uma DR (SILVA, 2015).

O termo “doencgas raras” surge em meados dos anos 70. Antes disso, se
denominava rara a doenca que em um consultorio clinico um paciente apresentasse
caracteristicas atipicas, mas ainda nao se tinha pensado em algo que fosse comum
em um grupo de individuos, e assim 0s pacientes que apresentasse sintomas
anormais eram tratados paliativamente (HUYARD, 2009).

Mundialmente, as DR comecaram a fazer parte da agenda das autoridades
governamentais nos anos 80. Especificamente em 1983, com a aprovacao e
implementacdo da Lei de Medicamentos Orfdos (Orphan Drug Act) aprovada pelo
Congresso Norte-Americano. Criou-se a primeira intervencdo para as DR, com
tecnologias para aprimoramento em medicamentos e equipamentos para tratamento
das doencas. Além dos EUA, outros paises como Japdo, Australia, Colémbia,
México, e a Unido Europeia levaram para o Congresso a pauta sobre DR,
principalmente no que diz respeito as politicas de incentivo a incorporacdo de
tratamento, tecnologias nos sistemas de salude e de protecdo social, além do
financiamento para tratamento medicamentoso (SILVA, 2015). Destaca-se ainda o
Peru, que segundo Rosselli & Rueda, em 2011 ressaltou a importancia da discussao
sobre DR nos centros de educacéo superior para o diagnostico precoce e garantia

do tratamento adequado através da aquisicdo de medicamentos (SILVA, 2015).
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Logo, com o passar dos anos, os paises que reconhecem as doencas raras
como problema de saude publica evolui de maneira gradativa, e se aprimoram de
conhecimentos cientificos para tratamento e cuidado das DR. Portanto, depois da
evolucado no que se refere as discussdes sobre as DR no mundo observa-se que
houve mudancas com relacdo ao seu tratamento, principalmente ap4s os avancos
da tecnologia na saude, e o desenvolvimento dos paises na preocupacdo em
reorganizar as politicas de saude (SILVA, 2015).

Entretanto, a OMS, na sua 112 Revisdo da Classificacdo Internacional de
Doencas de 2014, reafirma que apesar das DR, serem consideradas “raras”, é
“estatisticamente significativas no ambito populacional, e necessitam de politicas
publicas que assegurem desde o diagnostico precoce até o tratamento das
doencas”. A OMS constatou ainda que apenas 200 destas doencas possuem O
Caodigo Internacional de Doenca (CID), as demais nao constam coédigos de
classificacdo. (OLIVEIRA, 2012).

Sendo que cerca de 95% das doencas raras ndo possuem tratamento e
necessitam de servigcos especializados de reabilitacdo que promovam a melhoria na
gualidade de vida, 3% tem tratamento para alivio de sintomas, contando com
tratamento de outras doencas e apenas 2% tem beneficios de medicamentos oOrfaos,
gue interferem na evolucdo da doencas (INTERFARMA, 2016).

Entende-se por medicamentos O6rfaos aqueles que sado “destinados a
prevencao, diagnostico ou tratamento de doenca muito grave ou que constituem um
risco para a vida e que s3o raras.” E denominada como 6rfaos pelo fato da industria
farmacéutica ter pouco interesse na comercializacdo e desenvolvimentos dos
produtos para um namero pequeno de doentes afetados pelas doencas muito raras
(EURORDIS, 2009). Segundo a Agéncia Nacional de Vigilancia Sanitaria (ANVISA),
os medicamentos Orfaos sdo medicamentos que se mostram eficazes no tratamento
ou diagnostico de doencas raras ou negligenciadas (ANVISA, 2007).

J& os medicamentos de alto custo sdo entendidos por “aqueles que cujo valor
unitario mensal esteja acima do salario minimo. Ou medicamento de uso croénico
indicado para doencas muito prevalentes, acima de 1% da populag¢édo, cujo valor
mensal seja superior a um terco do salario minimo” (SOUZA, 2008).

Considerando a importancia desses medicamentos para o tratamento das DR,
identifica-se a necessidade da formulagdo de politicas governamentais especiais

para este grupo de enfermidades, notando ser para uma parcela minima da
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populacdo, consequentemente desestimula o0s investimentos em estudos e
pesquisas para o0 desenvolvimento de medicamentos para estas patologias,
sobrepds assim desvantagens para os afetados destas doengas (OLIVEIRA, 2012).
Além disso, por conta do baixo indice de doencas que possuem protocolos de
dispensacéo de medicamentos, a maioria das pessoas com DR necessitam recorrer
a justica para obter os medicamentos (RADIS, 2015).

Todavia, para compreender melhor como se d4 o tratamento das DR no
Brasil, é necessério entender como é a politica de saude do pais, a partir de quando
comecou a inserir as pessoas com DR na sua agenda governamental, além de
entender como se organiza e se estrutura hoje a Politica Nacional de Atencédo

Integral as Pessoas com Doencas Raras no Brasil.

2.2 A POLITICA DE SAUDE NO BRASIL

A politica publica de saude no Brasil foi conquistada a partir da luta pela
reforma sanitaria que defende a saude como um direito de cidadania, sendo esse
direito concretizado com a criacdo do SUS na Constituicdo de 1988. Porém, antes
deste periodo houve alguns fatores importantes a ser sinalizado para compreender a
politica de saude como um direito universal, igualitario, que pretende contemplar
desde as necessidades basicas dos individuos até as mais complexas. Contudo, a
partir de levantamentos bibliograficos, pode-se observar que a saude nao era direito
universal, e que foi conquistado como direito ao longo de alguns anos. (BRAVO,
2006)

A saude no Brasil comecgou a ser intervencdo de extrema importancia para o
Estado quando se tornou preocupacdo com as doencas tropicais que assolavam e
impediam as embarcacdes de atracarem nos portos brasileiros (SCILAR, 1987), ou
seja, a partir de uma subordinacdo da saude a economia.

No Século XVIIl, a saude tinha uma posicdo assistencial-hospitalar, de
caridade, onde segundo Bravo, a mesma era pautada na filantropia e na pratica
liberal. Era uma medicina que tinha como referéncia as experiéncias norte-
americanas de investimentos farmacéuticos, cujo interesse era a propagacdo e
valorizac&o das industrias farmacéuticas existentes (BRAVO, 2006).

No século XIX, a partir das transformacfes econémicas e politicas no pais, o

avanco da Industrializacdo, além das reivindicagbes dos primeiros movimentos
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operdrios, emergiram algumas iniciativas na saude publica, como a “vigilancia do
exercicio profissional e a realizacdo de campanhas limitadas.” (BRAVO, 2006)

J& no inicio do Século XX, a saude emerge como questdo social segundo
Bravo (2006) levando em consideracdo as condi¢cBes de vida precéaria da classe
trabalhadora. Além disso, com a chegada da industria cafeeira no pais e a vinda de
imigrantes, € necessario desenvolver a¢des sanitarias para minimizar as epidemias
e endemias existentes na época. Com isso em 1920 a reforma Carlos Chagas
amplia o atendimento a saude, implanta a educacdo sanitaria, estende o
saneamento basico, e expande 0Orgdos especializados na luta contra doencas
tropicais e infecciosas da época, porém ainda com um carater restritivo, garantindo a
salude somente para quem possuia um vinculo formal de trabalho (BRAVO, 2006).

Um marco nessa década foi em 1923, com a aprovacédo pelo Congresso
Nacional da Lei Eloi Chaves, institui as Caixas de Aposentadorias e Penséo (CAP),
gue atendiam primeiramente aos trabalhadores ferroviarios, posteriormente aos
estivadores e maritimo (FINKELMAN, 2002). Essa criacdo partiu do contexto de
reivindicacbes da classe trabalhadora e para Polignano (2011), surgiu como
‘respostas do empresariado e do Estado a crescente importancia da questao social”
(POLIGNANO, 2011).

A grande inovacdo desta época esta nos beneficios que passaram a ser
concedidos para quem contribuia com as CAP’s, ou seja, para os (ferroviarios,
maritimos e estivadores) que eram “o atendimento médico domiciliar até entédo
inexistente no setor publico, embora comum na pratica privada; e o atendimento
ainda que limitado aos casos de urgéncia” (FINKELMAN, 2002)

Apesar dos avancos conquistados na década passada, com relacdo a
guestdo social especificamente no ambito da saulde, era necessaria uma
organizacao que contemplasse todos 0s sujeitos e que as demandas sociais tivesse
a intervencdo do Estado. Isso porque havia um aumento da urbanizacdo e
ampliacdo dos trabalhadores em condi¢cdes de vida precaria, interferindo nas
condi¢cBes de habitacéo, higiene e principalmente na saude (BRAVO, 2006).

Nos anos de 1930 o governo de Getulio Vargas foi marcado pela substituicdo
das CAP’s para os Institutos de Aposentadoria e Pensdes (IAP’s), no sentido da
juncéo entre os trabalhadores, classificando-os por categorias. Lembrando que até
entdo os trabalhadores que ndo contribuiam e que nao tinha a carteira de trabalho

assinada, eram atendidos em instituicbes filantropicas, com o0 custeio de
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organizacdes e da igreja (CORREIA, 2012), ou seja, oferece-se assisténcia médica
para reproducao e manutencao da forca de trabalho (MARQUES, 2010).

E importante salientar que em 1953 houve a criacdo do Ministério da Saude
através da Lei 1.920, onde passou a fornecer servigos e acdes de saude publica e
um dos avancos foi a medicina preventiva, que até entdo se diferenciava da
assisténcia médica individual (ENSP, 2017).

J& o periodo da ditadura militar foi marcado pela criacdo da Lei 3.807, Lei
Organica da Previdéncia, que tem por finalidade assegurar aos beneficiarios meios
de sobrevivéncia que por motivo de idade, tempo de servigo, incapacidade, nao
tenham mais condic¢@es fisicas de trabalhar e contribuir. Além disso, prestacdes de
servicos de saude e que assegure o bem-estar dos trabalhadores (BRASIL, 1960).

Nesta mesma época houve a substituicdo das IAP’s para o Instituto Nacional
de Previdéncia Social (INPS) que estabeleceu a unificacdo do regime geral da
previdéncia social, abrangendo os trabalhadores sujeitos ao regime da Consolidacao
das Leis de Trabalho (CLT), sendo que os trabalhadores rurais se incorporaram ao
sistema trés anos depois, instituindo assim o Fundo de Assisténcia ao Trabalhador
Rural (BRAVO, 2006).

No final da década de 70, com os movimentos pela redemocratizacao do pais,
varias mobilizagcdes articularam entidades, sindicatos, movimentos e partidos
denunciando a situac&o sanitaria no Brasil e exigindo solugdes. (PERES, 1997) Com
resultado desse movimento, em 1976, foi criado o Centro Brasileiro de Estudo de
Saude (CEBES), instituicdo responsavel pela ampliacdo do debate acerca das
condicBes de vida da populacéao e pela defesa da saude enquanto um direito social
(CEBES, 2017).

A década de 80 foi marcada por conquistas importantes na politica de saude,
pois é caracterizado pelo processo de redemocratizacdo politica, pelo enfrentamento
da crise econdbmica e principalmente com o movimento da Reforma Sanitaria
Brasileira (RBS). Esse movimento se estruturou com 0S movimentos sociais,
universitarios, estudantis, sindicatos, dentre outros e defendia e continua
defendendo a democracia, os direitos sociais, a luta pela garantia a saude, a
implantacdo e execucdo de politicas publicas, além da questdo sanitaria, de
saneamento, habitacdo e o que esta relacionado a vida social (ENSP, 2017).

Diante deste cenario em 1986 € realizado a 8° Conferéncia Nacional de

Saude, que expressa a organizacdo e o projeto da RSB. Apresenta como principais
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ideias e propostas: a saude como direito de cidadania, a reformulacdo do Sistema
Nacional de Saude e o financiamento setorial. Essa Conferéncia teve a participacao
de entidades, sindicatos, associacfes de moradores, partidos politicos, parlamento,
que pela primeira vez se discutia a saude no Brasil, transformando-a em menos
excludente e que se tornasse universal (BRAVO, 2006).

Nesta conferéncia se discutia a criagdo de um Sistema Unico Descentralizado
de Salde (SUDS) e que posteriormente foi transformado no Sistema Unico de
Saude (SUS). Apos os debates que marcaram a oitava conferéncia os movimentos
da RSB conseguiram consolidar na Constituicdo Federal de 1988 a proposta do SUS
e que tivesse o carater universal, integral e gratuito (CEBES, 2017).

Com isso, a partir da Constituicdo Federal de 1988, a salude se torna um
direito constituindo o tripé da Seguridade Social, onde garante direitos, beneficios,
acOes e servicos no ambito da Saude, Previdéncia e Assisténcia Social. Destacando
uma concepcao ampliada de saude, vista como garantias “politicas sociais e
econdmicas abrangentes que reduzam o risco de doencas e outros agravos, € ao
acesso universal e igualitario a acdes e servicos para sua prevencao, protecao e
recuperagcao” (BRASIL, 1988).

E para dar materialidade a Politica de Saude a Constituicdo Federal instituiu o
SUS, que define “A saude como direito fundamental de todos e dever do Estado,
garantindo mediantes politicas sociais e econdmicas que visem a reducao de riscos
de doencas e de outros agravos e ao acesso universal e igualitario as acoes e
servicos para sua promogdo, protecdo e recuperacdo” (BRASIL, 1988). E
regulamentada pelas leis 8.080, 8.142, sendo orientado pela Lei Organica da Saude
gue estabelecem Diretrizes e Principios. Os principios fundamentais sdo a
universalidade de acesso em todos 0s niveis; a igualdade na assisténcia a saude,
sem preconceitos ou privilégios de qualquer espécie (TEIXEIRA, 2011).

Mediante o Art. 4° da Lei 8.080, o SUS é definido como:

O conjunto de acdes e servicos de salde, prestados por Orgaos e
instituicdes publicas federais, estaduais e municipais, da Administracdo
direta e indireta e das fundagcbes mantidas pelo poder publico, constitui o
Sistema Unico de Saude (BRASIL, 1990).
Portanto o SUS passa a ser um sistema que assegura a necessidade de uma
rede integral de servicos que abrange todas as localidades do pais e que seja

‘guiada pelas diretrizes constitucionais da descentralizagdo (politica e
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administrativa), da integralidade de atendimento e da participa¢cdo da comunidade na
sua gestao” (AITH, 2014, p.13).

A descentralizacdo € uma das diretrizes e esta ligada a uma rede
regionalizada e hierarquizada de acdes e servicos publicos de saude, constituido por
servicos da Unido, dos estados, do Distrito Federal e dos municipios (AITH, 2014).

A participacdo social é reconhecida com uma das diretrizes do SUS, sendo
regulamentada pela lei 8.142/90 preconiza a institucionalizacdo da participacéo
democréatica em saude que sdo as conferéncias e os conselhos de saude. As
conferéncias sao 6rgdos composto por representantes de varios segmentos sociais
e se reunem a cada quatro anos para avaliar e propor novas politicas publicas.
Considerando assim uma diretriz importante para elaboracdo, implementacdo e
efetivacdo de politicas publicas de saude. Ja os conselhos de saude sé&o 6rgaos
deliberativos e colegiados composto por representantes do governo, profissionais de
saude e usuarios e prestadores de servigos e intervém na formulacéo de estratégia
e no controle da efetivacdo da politica de saude (TEIXEIRA, 2011).

A integralidade faz parte dos principios e diretrizes do SUS e tem como
subsidios: realizar atividades voltadas a promocdo da saude, diagndstico,
tratamento, reabilitacdo de agravos e doencas; realizar servicos ambulatoriais,
hospitalar, e nas unidades de apoio diagndstico e terapéutico, especialmente
domiciliar, geridos pelos governos (Federal Municipal ou Estadual); exercer acoes
distintas de complexidade (atencdo primaria, secundaria e terciaria), incluindo
condicbes sanitarias nos ambientes onde vive e se trabalha, na producdo e
circulacdo de bens e servicos; incluir instituices publicas voltadas para o controle
de qualidade, pesquisa e producéo de insumos, medicamentos e equipamentos para
a saude (AITH, 2014).

A partir de entdo passa a existir um sistema para viabilizar os servigos
publicos de saude desde o diagnostico até a recuperagdo, proporcionando
medicamentos, consultas, exames, dentre outros, para todos, sem distingdo ou
gualquer exclusdo. Para organizar esse sistema o Ministério da Saude lanca
portarias e politicas a partir das necessidades e demandas de cada doenca
(BRASIL, 1990).

Portanto, ap6s a criacdo do SUS é necessario que este sistema criasse
estratégia para o acesso da populacdo aos servicos de saude. Sendo que até a

década de 90, cerca de 500 municipios néo recebia recurso do MS para
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procedimentos, atendimentos, dentre outros. Logo, foi necessério criar meios para
garantir a saude as populacdes principalmente os que néo residiam nas grandes
cidades (BRASIL, 2002).

Além disso, foi necesséario criar estratégias também para assisténcia
terapéutica e incorporacdo de tecnologia na saude, e isso somente foi possivel em
2006, com a coordenacdo da Secretaria de Atencdo a Saude (SAS), que cria a
Comisséo Nacional de Incorporagédo de Tecnologias (CONITEC), com o intuito de
desenvolver Protocolos Clinicas e Diretrizes Terapéuticas (PCDT) que séo
documentos que determinam critérios para o diagnéstico das doencas ou do agravo
a saude, além de garantir quando necessario o tratamento medicamentoso e
produtos apropriados. Acompanha resultados terapéuticos, além de ser baseados
em evidéncias cientificas e considera critérios de eficacia, seguranca, efetividade e
custo-efetividade das tecnologias recomendadas (CONITEC, 2016). Foi um avango
importante, porém € necessaria a efetividade nas conquistas para o real avanco do
sistema.

Logo, na teoria os PCDT sdo necessarios para que os profissionais tenham
orientacbes sobre cada doenca, evitando assim diagndéstico tardio, tratamento
inadequado e que sejam organizadas para garantia da execucao integral dos
servicos e medicamentos necessarios para tratamento. Porém na pratica tais
protocolos ndo sao suficientes, considerando a falta de articulacdo entre as redes, a
falta de conhecimento por parte de profissionais, a falta de equipamentos e recursos
para o atendimento adequado, dentre outros.

Sendo que tais PCDT sao fundamentais principalmente para as doencas de
baixa incidéncia e de poucos conhecimentos por parte dos profissionais (CONITEC,
2016). Neste caso, as DR, que sdo doencas poucas conhecidas desde a populacao
até os profissionais de saude, com baixos investimentos cientificos e que no Brasil
inicialmente séo classificadas individualmente e com tratamentos associado aos
sintomas especificos de cada caso (RADIS, 2015).

Posteriormente a partir da reavaliacdo dos PCDT e com a renovacédo da
Relacdo Nacional de Medicamentos Essenciais (RENAME) o SUS passa a
dispensar medicamentos para varias doencas, inclusive os medicamentos de alto
custo, possibilitando assim o tratamento medicamentoso para as DR. Entretanto, a
primeira iniciativa eficaz com relagdo aos medicamentos de alto custo para

atendimento a pessoas com DR no SUS é o Componente de medicamentos de
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dispensacgdo excepcional (CMDE), em 2006, que € uma estratégia da Politica de
Assisténcia Farmacéutica, visando assegurar os medicamentos para o tratamento
das DR, mediante aos PCDT.

Porém é necessario salientar como foi a trajetéria das DR no SUS. Até os
anos 2000 nao existia a denominagao “doencas raras”, as mesmas estavam dentro
do rol das doencas genéticas por contas das suas caracteristicas de serem doencas
cronicas, na sua maioria que nao tem cura e que ndo sao transmissiveis, e de 80%
advir de um problema genético. Assim, as DR e seu inicio do tratamento no SUS
estdo atrelados as doencas genéticas.

Segundo a OMS as doencgas genéticas atingem cerca de 3 a 10% da
populacdo brasileira. Até 2008, esse grupo de doencgas ndo possuia uma politica
especifica. Sendo que a realidade das doencas genéticas estava atrelada a
problemas como: uma quantidade minima consultas especializadas; dificuldades de
acesso das pessoas para servicos especializados; os locais de atendimentos
situados nas grandes capitais; a pouca quantidade de geneticistas no SUS, dentre
outros fatores que contribuia com a falta de assisténcia por parte do SUS, com
relacdo as pessoas que possuia uma doenca genética e seus familiares
(HOROVITZ, 2006).

Logo, essas questdes eram colocadas em pauta na luta para que o Estado
pudesse criar uma politica nacional para subsidiar a atencéo integral e servicos
especializados a essas pessoas. E assim, em 2009 o Governo Federal lanca a
Portaria N° 81/2009 que institui a Politica Nacional de Atencédo Integral a Genética
Clinica, e identifica as doencas genéticas para tratamento no SUS, onde apesar da
maioria das doencas raras serem de origem genética, a politica ndo abrange a todas
(OLIVEIRA, 2012). Considerando que 20% das DR séo causadas por fatores ndo
genéticos, como as DR infecciosas, autoimunes, inflamatorias, dentre outros
(BRASIL, 2014).

Com um objetivo politico e de seguir uma discussdo mundial se pensou em
caracterizar as doencas genéticas juntamente a todas aquelas de baixa frequéncia
como sendo “Doencas Raras” para que tivessem uma articulacdo maior por parte de
associacfes de pacientes, associacbes médicas, especialistas na area para o

enfrentamento com relagédo a garantia de uma politica efetiva.
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Logo, a partir da luta por parte de geneticistas, pessoas que lutavam pela
garantia de uma politica especifica, além do movimento social® de pessoas com DR,
com o intuito de se organizar enquanto individuos que, independente da patologia
especifica, mas que possui uma doenca de baixa incidéncia e que em alguns casos
necessitam do tratamento medicamentoso, em novembro de 2009 realizou o 1°
Congresso Brasileiro de Doengas Raras, incluindo propostas de politicas publicas
gue atendessem as necessidades e disponibilizasse medicamentos 6rfaos, quando
necessario, as doencas consideradas raras no Brasil.

E importante sinalizar a fragilidade do acesso aos servicos de satde quando
ndo existe a execucdo de uma politica eficaz e a ndo elaboracdo de protocolos
clinicos, tendo consequéncias o0 processo de judicializacdo da saude evidente nos
ultimos anos. Estudos mostram que no ano de 2011 havia cerca de 430 acdes
judiciais em prol de solicitacdo de medicamentos para as enfermidades raras
(RADIS, 2015).

Somente, em 2014, a partir da organizacdo dos pacientes em associagdes de
pessoas com DR e a criacdo de um Grupo de Trabalho voltado as DR no MS,
insatisfeitos com a fragilidade do SUS em relacdo ao tratamento, pressionaram o
Estado pela implementacdo da Portaria N° 199, 30 de Janeiro de 2014, aprovada
pelo Ministério da Saude, que institui a Politica Nacional de Atencéo Integral as
Pessoas com Doencas Raras e aprova as Diretrizes para Atencao Integral as

Pessoas com Doencas Raras no Sistema Unico de Salide com o objetivo de:

Reduzir a mortalidade, contribuir para a reducdo da mortalidade e das
manifestagbes secundéarias e a melhoria da qualidade de vida das pessoas,
por meio de a¢Bes de promogdo, prevencao, detec¢do precoce, tratamento
oportuno reducéo de incapacidade e cuidados paliativos. (BRASIL, 2014)

Essa portaria tem 0 objetivo de garantir o direito ao tratamento nos servicos de
saude, mas na realidade podem encontrar algumas dificuldades por considerar a

falta de conhecimento sobre as patologias principalmente dos profissionais e dos

® Este movimento social surge em 2001, com a mobilizacdo de pacientes com Mucopolissacaridose
gue funda a primeira associacdo chamada: Associacdo Paulista de Familiares e Amigos Portadores
de Mucopolissacaridose (APMPS) e Doencas Raras, uma organizacdo ndo governamental, com o
intuito de promover e estimular direitos constitucionais das pessoas portadoras de Doencas Raras e
gue se encontra em situacdo de vulnerabilidade social, além de viabilizar 0 acesso e conhecimento
dos tratamentos. Sendo que o primeiro Congresso Brasileiro de Doencas Raras foi em 2009, onde
ratificou a organizagdo do movimento social das pessoas com Doengas Raras. (RADIS, 2015)
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proprios pacientes, falta de incentivo e de investimentos de tecnologia e de estudos
sobre as doencas raras (BRASIL, 2014).

Entretanto, as diretrizes que organizam as DR identificam alguns caminhos que
devem seguir com relacdo ao tratamento das DR. Esclarece que n&o se pode
classificd-las de forma isolada, pois € necessario considerar as caracteristicas
comuns em cada doenca. Assim classificam as DR em sua natureza como sendo de
origem genética e ndo genética, elencando assim as doencas em dois eixos

(BRASIL, 2014). Como ilustrado na figura a seguir:

FIGURA 1 - EIXOS ESTRUTURANTES DA LINHA DE CUIDADO DAS DOENCAS RARAS.

Doengas Raras Doengas Raras
de origem de origem ndo -
genética genética

Eixo I: Eixo II: Eixo lll: Erros Eixo IV: Dosngas
Anomalias Deficiéncia Inatos do Raras de origem
Congénitas Intelectual Metabolizmo nag-genstica

DR infecciosas DR inflamatdrias DR autoimunes Outras DR

Fonte: Fonseca, 2014, p. 13

Contudo, apesar de ndo existir uma rede de atencao especifica para considerar
todos os pontos de atencdo, bem como o0s sistemas logisticos e de apoio
necessarios para garantir acdes de promocédo, diagndstico precoce, tratamento e
cuidados paliativos, os pacientes podem contar com a abrangéncia transversal as
redes tematicas prioritarias do SUS, em especial a Rede de Atencdo as Pessoas
com Doencas Crbonicas, Rede de Atencdo a Pessoa com Deficiéncia, Rede de
Urgéncia e Emergéncia, Rede de Atencéo Psicossocial e Rede Cegonha (BRASIL,
2014).

Portanto, alguns avancos sobre a patologia foram conquistados ao longo dos
anos, com o crescimento populacional, com o reconhecimento das doengas como

questdo de saude publica, com os avancos em tecnologias da saude e aumento da
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expectativa de vida da populacdo. Porém as pessoas com DR necessitam ainda
mais de iniciativas publicas em prol do tratamento adequado para as patologias.
Gerando para as esferas governamentais e profissionais de saude, a necessidade
de avaliar, substituir e incorporar novas politicas de saude, produtos, servicos e
equipamentos e ainda, estruturar o sistema de saude de acordo com 0s principios
fundamentais de universalidade, equidade, participacado social, descentralizacdo e
integralidade (RADIS, 2015).

2.3 ACESSO AOS SERVICOS DE SAUDE

O tema acesso a saude no mundo é discutido por varios autores como
Marluce Assis (2012) Washington Jesus (2006), Claudia Travassos (2004), dentre
outros, considerando serem aspectos fundamentais para o desenvolvimento dos
objetivos e planos dos servicos de saude. Em 1974, Aday e Andersen ja conceituam
0 acesso aos servicos de saude ndo somente com a ideia organizacional e
geografica, mas sim o acesso como uma ideia mais politica do que operacional.
Para isso em 1973, Ronald e Newman, analisaram o que interferem no acesso aos
servicos de saude e concluiu que seriam as caracteristicas da populacédo (a renda,
atitudes frente ao cuidado com a saude, estrutura social) e as instituicbes de saude,
ou seja, que depende dos fatores sociais de cada individuo, como se organiza com
relacéo ao cuidado a saude e como as instituicdes fornecem tais servicos de saude.
Posteriormente, varios atributos foram incorporados no conceito sobre acesso aos
servicos de saude (SANCHEZ, 2012).

Porém, as definicbes existentes hoje sobre o acesso aos servicos de saude
ainda é alvo de varios debates por ndo serem definido concretamente, que pode
mudar ao longo do tempo e de acordo com o contexto. “O conceito de acesso €&
complexo, muitas vezes empregado de forma imprecisa, e pouco claro na sua
relacdo com o uso de servicos de saude” (ASSIS, 2012).

Para Travassos (2004) o acesso ¢é “apresentado como um dos elementos dos
sistemas de saude, dentre aqueles ligado a organizacdo dos servicos, no que se
refere a entrada no servigo de saude e a continuidade do tratamento” (TRAVASSOS,
2004, p. 191).

Ja para Jesus (2006), o acesso também pode ser entendido como “porta de

entrada como o local de acolhimento do usuéario no momento da sua necessidade e
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de certa forma, como os caminhos por ele percorridos no sistema na busca da
resolucdo dessa necessidade” (JESUS, 2006).

Entretanto, Santos (2012) afirma que acesso e acessibilidade s&o sinbnimos e
estao relacionados em “retirar barreiras, sob quaisquer formas, fisicas, econémicas,
sociais, raciais, geogréfica, sociolégicas, organizativas, viarias, que possam impedir
0 sujeito de obter um direito ou um servico que Ihe é garantido formalmente”
(SANTOS, 2012).

Para Marsiglia (2012) a condicdo imprescindivel para haver acesso é a
existéncia de servicos de quantidade e qualidade, ou seja, depende da
disponibilidade dos servigcos de acordo com as necessidades da populacdo. Outra
condicdo € a acessibilidade que estd interligada aos recursos humanos,
organizacéao, acolhimento, capacidade de adaptacéo as diferentes necessidades de
todos, dentre outros. Além de considerar a condicdo da aceitabilidade que esta
relacionada ao grau de satisfacdo do usuario, aceito pela populacéo de acordo com
experiéncias anteriores, e estabelecer novos consensos a partir da participacao
social (MARSIGLIA, 2012). Entendendo a participacdo social como meio em que a
populacdo de uma determinada localidade por questionar, elencar, propor,
problematizar necessidades existentes, para implementacdo ou reorganizacdo de
politicas especificas, neste caso com relagéo as politicas de saude.

No entanto, € notorio considerar que a definicdo de acesso como liberdade
para uso das acdes de saude nado se reduz apenas em marcacdes de consulta ou
um atendimento nas instituicbes, mas esta atrelado “a saude como bem social que
requer democratizacédo do acesso, a todo o acervo de conhecimentos, tecnologias, e
saberes bem como a participacdo das classes populares nas definicbes de
necessidades e aspiracdes relacionadas a saude” (BAHIA, 2012).

Porém ao longo do tempo se tornou mais complexo e articulado, e envolve
aspectos politicos, econémicos, técnicos e simbolicos, no que tange o caminho para
universalizacdo da sua atencao (ASSIS, 2012). Assim, para Assis existe um modelo
de andlise do acesso universal aos servicos de saude considerando as quatro
dimensdes para categorizar 0 acesso e analisar a acessibilidade nos servicos de
saude.

Considerando a dimensao econémica, aguela que esta relacionada a oferta e
demanda; a dimensédo técnica que se refere a organizacdo da rede de servigos; a

dimensdo politica relacionada ao desenvolvimento da consciéncia sanitaria e



33

organizacdo popular e a dimensdo simbolica que séo as representagbes sociais
acerca da atencédo e ao sistema de saude (ASSIS, 2012).

Além disso, existem dimensbes especificas do acesso que séao:
disponibilidade, relagéo entre volume e o tipo de servigos existentes, o volume de
usuarios e o tipo de necessidade; acessibilidade que é a relacdo entre localizacao
da oferta e dos usuarios, a distancia entre eles, além da forma de deslocamento e
custo; adequacao funcional que esta ligado a relacdo entre 0 modo como a oferta
esta organizada para aceitar os usuarios e a habilidade destes em acomodarem-se
a esses fatores e perceberem a conveniéncia dos mesmos; aceitabilidade que é a
relacdo entre as atitudes dos usuarios, dos trabalhadores de saude e as praticas dos
servigos. A figura a seguir apresenta elementos que definem melhor as dimensdes

sobre 0 modelo de acesso universal aos servigos de saude.

FIGURA 2 - MODELO DE ANALISE: ACESSO UNIVERSAL AOS SERVICOS DE SAUDE

| DIMENSOES DE ANALISE |
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Fonte: ASSIS, 2012, p. 2867.
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Observa-se a partir da andlise da figura dois e das referéncias bibliograficas
gue as dimensdes que norteiam o0 acesso aos servicos de saude estdo para além da
operacionalizacdo ou organizacao dos servicos de salde mais sim esta ligado a
“participagéo popular e o controle social, a equidade, a coeréncia dos servicos com
as necessidades da populacdo, as estratégias, as taticas, a alocacédo de recursos e
a autonomia” (ASSIS, 2012, p. 2868).

Além disso, é importante ressaltar que o direito a salde e o acesso aos
servi¢os publicos de saude no Brasil, sdo direitos conquistado na Constituicdo de
1988 com a implementacdo de uma politica publica, o SUS, onde apds essa
conquista o acesso aos servicos de saude se tornou acessivel a maioria da
populacéo brasileira e embora estabeleca ser um direito universal, integral, e com
equidade, existem desafios e dificuldades a serem enfrentados para consolidacao
destes principios principalmente com relacdo a descentralizacdo, ampliacdo do
acesso, um sistema integral que combine as necessidades de saude dos individuos
com uma rede publica de servigos de saude (SANTOS, 2012).

Importante salientar a fala de Santos (2012), ele defende que no Brasil “os
servicos publicos ndo devem coexistir com 0s servigos privados, que se estrutura
sob outra premissa que é a do consumo da saude e ndo a do direito a saude”
(SANTOS, 2012, p. 2877). Essa “dicotomia” interfere no acesso por considerar 0s
interesses politicos, econémicos e sociais de cada servico. Chamando atencao para
“o privado se antepondo ao publico”, sendo que os servi¢gos publicos atendem mais
a populacéo do que os servicos privados. Além da judicializacdo, que considera ser
mais um desafio para o0 acesso por entender a importancia dos individuos
compreenderem a porta de entrada (que deve se na atencdo basica) e o “acesso
regulado”, entendendo que muitas vezes os individuos para acessar um servigo
publico necessita entrar com processos judiciais, contrapondo assim a ideia de
universalidade dos servicos (SANTOS, 2012).

Portanto, o acesso aos servicos publicos no Brasil avancou em alguns
aspectos, mas configuram limites a serem enfrentadas que estéo ligadas a fatores
socioeconémicos, as condi¢cdes de vida da populacdo, as barreiras geograficas e
“avancos relacionados a ampliagao da oferta de servicos na rede basica de saude”
(ASSIS, 2012, p. 2866). Necessita também organizar as portas de entrada, a
formacéo de recursos humanos, a atencdo primaria, para garantir a integralidade e o

acesso aos servigcos de saude igualitario e universal (SANTOS, 2012).
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Porém, é importante sinalizar que a dificuldade de acesso aos servigos de
saude no pais é consequéncia também do sucateamento da politica de saude,
considerando o retrocesso dos direitos ja conquistados no cenério atual do pais. Isso
rebate diretamente na realidade dos individuos que precisam acessar esse sistema
principalmente na realidade das doencas em que o Estado n&o tem interesse em
investir. No caso das doencas raras especificamente essa dificuldade de acesso de

expressa de diversas formas como exposto na discussao do préximo capitulo.
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3 AS PRINCIPAIS DIFICULDADES E OS CAMINHOS PERCORRIDOS PELAS
PESSOAS COM DOENCAS RARAS NO ACESSO AOS SERVICOS PUBLICOS
DE SAUDE

Neste capitulo apresentaremos as discussfes acerca dos principais desafios
enfrentados pelas pessoas acometidas com DR e seus familiares nos servigos
publicos de saude brasileira e como 0os mesmos se organizam e/ou se desdobram
para encarar conviver, e sobreviver com tais dificuldades. Importante salientar que
apesar das doencas serem diversificadas o itinerario e os caminhos percorridos séo
similares. Isto porque, comumente essas pessoas e seus familiares sao tratados de
maneira desigual nos servicos de salde ndo somente por preconceito, mas por uma
série de fatores que afetam a atencdo integral, universal e igualitaria (LUZ et al.,
2015).

Apesar dos avangos consideraveis no pais com relagéo a assisténcia a saude
das pessoas acometidas das DR, como a criacdo da Politica Nacional de Atencéo
Integral as Pessoas com Doencas Raras, as Diretrizes, os Protocolos Clinicos,
dentre outros, salientamos neste capitulo os principais desafios do acesso as
servicos de saude das pessoas com Doencas Raras considerando as dimensdes
centrais da definicdo de acesso elencado por Assis (2012). A dimensdo simbolica
com relacdo a caréncia de investimentos cientificos sobre as Doencas Raras; a
dimensdo técnica que estd ligada as redes de servicos e assim interferem no
diagnostico precoce e tratamento adequado das pessoas DR; a dimenséo
econdmica no que se refere aos investimentos em medicamentos de alto custo; e a
dimensado politica elencada como a organizacdo politica das pessoas com DR e

seus familiares no enfrentamento dos desafios postos.

3.1 O DIREITO AO ACESSO A INFORMACAO E AS CONSEQUENCIAS DA
CARENCIA DO CONHECIMENTO NO CASO DAS DOENCAS RARAS

O direito a informacdo € uma conquista adquirida desde a Constituicao
Federal de 1988, e reafirmada a partir da legislacdo através da Lei 12. 527 de
novembro de 2011, que garante a todos os cidadaos brasileiros 0 acesso as

informacBes publicas e estabelece que a Unido, Estados, Distrito Federal e
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Municipios, divulguem e socialize informac¢des para todos os cidaddos que delas
precisarem (BRASIL, 2011).

Além disso, foi aprovada a Portaria n°® 1.820 de 13 de agosto de 2012, que
dispdem sobre os direitos e deveres dos usuarios de saude. No seu artigo 3°,
paragrafo Unico desta portaria, garante aos usuarios de servicos de saude
informacdes sobre seu estado de saude, além de prestar esclarecimentos sobre a
patologia, sobre possiveis diagnosticos, informacdes sobre riscos, procedimentos,
prevencao de agravos, duracdo do tratamento, esclarecimento sobre medicacoes,
se é necessario ou nao entrar com processo judicial, dentre outras informacdes
necessarias para garantir de maneira integral 0s servicos necessarios ao tratamento
adequado (BRASIL, 2012).

Porém, no caso das DR, o acesso a informacédo € um dos problemas a serem
enfrentados tanto pelos pacientes e familiares, quanto pelos proprios profissionais
da area de saude e que podem acarretar problemas biopsicossociais, ou seja, a falta
de informacdo pode agravar o sofrimento gerado pelo diagndstico de uma DR,
trazendo transtornos psicolégicos nos pacientes, contribuindo significativamente
para a diminuicdo da qualidade de tratamento e convivéncia social com a doenca,
bem como, levar ao profissional de saude a indicar um tratamento ao qual agrave a

situacao da saude do paciente.

A escassez de conhecimentos especializados traduz-se em diagndstico
tardio e acesso dificil aos cuidados de saude. Daqui resultam deficiéncias
fisicas, psicoldgicas e intelectuais adicionais, tratamentos inadequados ou
mesmo prejudiciais e perda de confianca no sistema de cuidados de saude.
No entanto, algumas DR sdo compativeis com uma vida normal se
diagnosticadas a tempo e geridas corretamente. (COMISSAO EUROPEIA,
2008, p. 3)

Logo, percebe-se que a falta de informacdo pode interferir tanto no
diagnostico precoce quando nos cuidados e tratamentos adequados, interferindo
assim nos aspectos bioldgicos, sociais e psicoldgicos dessas pessoas e também dos
seus familiares. (MONSORES, 2013)

Para Monsores (2013) a escassez de informacdo € um assunto que esta
presente na realidade das DR e podem ser explicada pela falta de protocolos
clinicos para tais doencas, ou seja, documentos que discorra sobre o passo a passo
das medidas a serem adotados para diagnéstico e posterior tratamento para cada

doenca rara. O autor ainda afirma que:
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As pessoas com doencas raras precisam saber onde podem buscar ajuda,
precisam saber quem sao os profissionais que podem auxilid-las, sem que
tenham o receio de ter sua satde mais prejudicada por tratamentos errados
ou por diagnoéstico equivocados, precisam saber se tém direito a
medicamento e tecnologias assistiva, se podem se aposentar ou receber
beneficio previdenciario por sua condicdo. (MONSORES, 2013, p. 22)

Contudo, Rodrigues (2013) afirma que as DR e especificamente a
Neurofibromatose® (NF) enfrentam diversas dificuldades, as quais o denominam
como “DOR”. D — Desconhecimento cientifico; O — Omissao institucional; R —
Representacgéo social inexistente. Ele destaca ainda que essas dificuldades aliada a
desinformacédo, desconhecimento e desamparo séo responsaveis pelo sofrimento
constante e reducdo da qualidade de vida dos pacientes e seus familiares
(RODRIGUES, 2013).

Logo, outros autores salientam consequéncias decorrentes a auséncia de
informac&o como Wiest (2010) que tras como resultado dessa caréncia, dificuldades
para o diagnostico precoce e tratamento adequado, além de complicacbes para as
pessoas DR e também nos seus familiares com relacdo a problemas psicossociais,
angustias, e até mesmo isolamento social’.

Pacientes e familiares passam a ser fonte de discriminacdo por parte da
sociedade como um todo, principalmente devido a estigmatizacdo da
doenca. Isso traz implicacbes nas mais diversas areas da vida dos
individuos, como a impossibilidade de convivio com amigos ou a falta de
oportunidades profissionais, o que desencadeia uma sensacdo de
isolamento deixando os individuos socialmente vulneraveis. (WIEST, 2010,
p.34)

Neste sentido, uma pesquisa realizada pela Associacdo Maria Vitoria
(AMAVI)® e divulgada por Barbosa (2014) entrevistou familiares e pessoas com DR
sobre o que mais impacta negativamente em suas vidas, e conforme o ja esperado,

o resultado da pesquisa foi que a falta de informacao representou 59,8% e falta de

®E uma doenca rara que afetam a pele e o sistema neuroldgico que podem resultam em inUmeras
complicacBes. A condicdo se origina de mutagfes genéticas que resultam em sintomas imprevisiveis
mas que nem sempre sdo graves. Ainda ndo existe um tratamento especifico para essa doenca mas
precisa de acompanhamento médico regular e em alguns casos o médico especialista pode realizar a
retirada dos neurofibromas que crescem rapidamente e/ou tratar lesfes inestéticas.

" Entendendo Isolamento social como a falta de contato e interacdo com demais individuos ou
instituicdes, além de deixar de participar de atividades sociais.

® Associacdo Maria Vitéria (AMAVI) que tem sede em Brasilia e tem como principal objetivo acolher e
orienta pacientes, familiares e profissionais na discussao sobre diagnéstico e tratamento por meio de
acoes e integracao de mobilizacdes dos diversos segmentos da sociedade. A Pesquisa foi realizada
em 2012, com o propésito de criar um observatério sobre doencas raras.
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tratamento adequado 40,2%. Logo, € interessante observar que mesmo ndo sendo
uma pesquisa realizada por um 0Orgdo governamental responsavel por
levantamentos estatisticos, o resultado da pesquisa contribui para evidenciar que a
falta de informacdo e tratamento adequado para as DR ou até mesmo a falta de
acesso aos mesmos, sao os principais causadores de problemas e dificuldades na
vida dos cidadaos brasileiros que em algum estagio de suas vidas sdo acometidos
por DR (BARBOSA, 2014).

Diante disso, para Barbosa (2014) € importante observar o questionamento
sobre essa caréncia de conhecimento que reflete na maneira como as pessoas
agem diante de noticias esporadicas e generalizadas e isso pode afetar nas
discussbes de casos especificos, além de problemas locais e regionais. E
importante salientar que uma das alternativas que alguns pacientes e familiares tém
para adquirir informacdes sobre as enfermidades é recorrer a internet, em sites que
discutam sobre as DR e/ou doenca especifica, qguando 0os mesmos conseguem ter
acesso. Essa alternativa acaba sendo importante para o0 paciente porque
conseguem desconstruir a ideia de ser “rara”, ou de ser a unica pessoa com aquela
doenca. (BARBOSA, 2014).

Entretanto, como sdo doencas que além de variar entre elas proprias variam
também de pessoa para pessoa, e como néo existe uma definicdo concreta sobre as
DR, as grandes organizacfes em determinadas regides (Europa, Estados Unidos)
gue investem neste tema tendem a definir a doenca de acordo com dados
estatisticos, ou se restringe a relacdo com o0s medicamentos 6rfdos, ou
considerando os baixos indices de pessoas com determinada patologia, e essas
definicbes acabam sendo incorporado por todos. (BARBOSA, 2014)

No SUS, a escassez de informacfGes podem trazer consequéncias desde a
concretizacdo de acdes e politicas publicas até a impossibilidade de analisar o
impacto que tem as DR no sistema para que assim seja elaborado um
“planejamento estratégico” para auxiliar essas pessoas com doencas raras e seus
familiares (REDE RARAS®, 2014).

Além disso, é importante compreender que geralmente 0s investimentos em

pesquisas cientificas sdo realizados pelas industrias farmacéuticas. Como afirma

® A Rede Raras é formada por uma equipe de pesquisadores, estudantes e colaboradores com o
objetivo de compreender o panorama das doencas raras no Brasil. E uma rede virtual apoiada pelo
Observatério de Doengas Raras da Universidade de Brasilia. (REDE RARAS, 2017)
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Wiest 2010. “(...) a pesquisa encontra-se dispersa entre os poucos laboratérios (...) 0
gue aumenta a caréncia de conhecimento cientifico e informac¢des sobre a doenca,
diminuindo a possibilidade de desenvolvimento de uma estratégia terapéutica
eficiente”. (WIEST, 2010, p. 34)

Logo, o tratamento e diagnéstico das DR de certa forma, estdo atrelados as
industrias farmacéuticas, tanto por conta dos investimentos em pesquisas cientificas
como também na relacdo com 0s medicamentos necessarios para o tratamento de
algumas doencas.

Porém, como existe caréncia de informacdes, as pessoas com DR e seus
familiares sentem a necessidade de recorrer a outros meios para obter informacdes
principalmente nos periodos pré e pés-diagnéstico. Salientando que tais informacdes
S80 necessarias para essas pessoas e seus familiares entenderem melhor sobre
essas patologias ndo somente por conta do diagnostico e tratamento, mas no
sentido de compreender os cuidados necessarios para prevencéo de agravos, além
da questdo da hereditariedade, entender a probabilidade das proximas geracdes
desenvolverem a mesma patologia, além de conhecer os direitos sociais que sao
assegurados para essas pessoas e seus familiares (LUZ et al., 2016).

E para que a realidade das pessoas com DR e suas dificuldades sejam
enfrentadas €& necessario conhecer, investir, pesquisar, divulgar, como afirma
Portugal (2013).

As pessoas com doengas raras sdo um pequeno nUmero, um pequeno
grupo, uma minoria. As minorias séo facilmente ignoradas. A irrelevancia
estatistica é pretexto para o0 desinteresse e 0 desconhecimento: da
populacdo, dos governos, da ciéncia, da induastria farmacéutica. O
conhecimento e a informacdo sdo cruciais para lutar contra a invisibilidade,
para combater o estigma, para que o raro deixe de ser o outro. E preciso
investigar, conhecer, investir, informar, divulgar (PORTUGAL, 2013, p. 26).

Logo, é necessario que existam investimentos cientificos por parte do Estado
principalmente, para que as doencas raras sejam parte das questdes de saude
publica, e deixem de ser um enigma entre os profissionais, ou no proprio sistema de

salde.

3.2 ACESSO AO DIAGNOSTICO E TRATAMENTO DAS PESSOAS COM
DOENCAS RARAS NO SUS
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Desde os primeiros sintomas, as pessoas com doencgas raras e seus
familiares encontram dificuldades nos servigos de saude, pois raramente 0s postos
de atendimento e especificamente a atencdo basica de salde conseguem
diagnosticar ou solucionar os sintomas dessas doenc¢as. Ao longo do tempo, com o
diagnéstico e/ou com a evolucgéo, a dificuldade ganha outro carater que é a procura
de centros de referéncia que prestam servigos especializados para as doencas
raras. No Brasil, até 2016 foram cadastrados sete instituicdo de saude como
servicos de referéncia em DR. Sendo localizado em sete municipios do pais,
segundo dados do MS.

FIGURA 3 — INSTITUICOES HABILITADAS COMO SERVICOS DE REFERENCIA EM DOENCAS
RARAS NO BRASIL.
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Logo, existem poucos hospitais de referéncia para as pessoas com DR,
considerando que 13 milhdes de brasileiros possui uma doenca rara e somente sete
hospitais possuem 0s servicos especializados. Em outras palavras, somente sete
hospitais estd credenciado com o ministério da saude, que pretende receber
recursos destinados ao atendimento necessario as DR, atender o que esta previsto
na politica, sendo que a efetividade destes centros depende da participacdo dos
gestores das unidades de atencao especializada (CARDIAL, 2016).

Entretanto, percebe-se que existem centros que nao sdo referéncia, mas

atendem as pessoas com DR de maneira fragmentada considerando que n&o sao
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centros cadastrados pela politica e que ndo atendem a todas as especificidades das
DR. Com isso, segundo dados dos sites de associagcfes alguma doencas
especificas podem ter acompanhamento com determinados especialistas em alguns
centros (demonstrados por da lista em anexo), sendo localizados nas seguintes
capitais:

FIGURA 4: CENTROS QUE PRESTAM ATENDIMENTOS AS PESSOAS DOENGAS RARAS NO
BRASIL DE ACORDO COM ESTADO
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Fonte: Elaboracao prépria. (Dados retiras de sites de associacdes de pacientes e adaptado pela

autora)

Percebe-se que desde os centros habilitados com servicos de referéncia
credenciados pelo MS até os centros que prestam atendimento especializado a
essas pessoas mesmo que de maneira fragmentada estdo localizados nas grandes
capitais, consequentemente muitos pacientes que moram nos municipios do interior
ou em regibes metropolitanas enfrentam outra dificuldade que é o deslocamento
frequente e/ou viagens longas, necessitando muitas vezes do Transporte Fora do
Domicilio - TFD ou manter gastos excessivos para viagens em transportes privados.
Além daqgueles que necessitam de um atendimento ainda mais especializado que
somente € possivel em um dos sete centros de referéncia esse quadro torna-se
ainda mais fragilizado.

Isso pode ser observado através da pesquisa feita por Luz (2016), onde a

mesma identifica as principais necessidades das familias e pessoas com doencas
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raras, que estdo relacionadas desde o0 acesso aos servicos de saude até a
incorporacdo de novas responsabilidades, elencadas por 16 familias diagnosticadas
com algum caso de doenga rara. A questdo que mais se evidencia entre tais familias
€ justamente a dificuldade de acesso aos servicos de saude, com relacdo a
localizacdo dos postos de atendimento apropriado, principalmente considerando que
a maioria das pessoas entrevistadas vive longe das capitais, além da assisténcia a
saude restrita somente na atencdo secundaria ou terciaria e de alta complexidade, o
gue revela ser uma barreira geografica (LUZ et al., 2016).

Estudos também tém demonstrado que as dificuldades de acesso as acdes e
servigos especializados, apds descoberta de uma doenca rara dentro das familias,
impacta na necessidade de seus membros abdicarem de suas vidas profissionais,
de projetos particulares para cuidar de seus familiares com DR, especialmente
maes, irmas e avos (BEDEMEIER, 2005; LUZ et al., 2016). Tal fato demonstra como
as mulheres tém assumido efetivamente o cuidado em saude, acarretando uma
sobrecarrega de trabalho pela diversidade de funcdes/papéis que precisam assumir
na sociedade, efetivamente marcada pelas desigualdades de género.

Contudo, € importante compreender que a assisténcia as pessoas com DR
permaneceu fragmentada por muitos anos no Brasil, onde os pacientes e seus
familiares percorriam diversos postos de saude até chegar ao diagnéstico concreto.
E assim, somente em 2014, apdés muitas mobilizacdes das organizacbes de
pacientes que o SUS assegura uma Politica voltada para essas pessoas, a Portaria
n° 199/2014 que institui a Politica Nacional de Atencao Integral as Doencas Raras
(PADR), e aprova as Diretrizes para Atencdo Integral as Pessoas com Doencas
Raras no ambito do SUS. Essas diretrizes s@o responsaveis por disponibilizar
orientacbes sistematicas para auxiliar os profissionais de saude para as
especificidades das doencas. Visa também prestar orientacbes as Secretarias de
Saude dos Estados, Distritos e Municipios, sobre 0 acesso dessas pessoas em
todos os niveis de aten¢do dos servicos de saude no SUS. Além disso, as diretrizes
para atencdo integral as pessoas com doencas raras preconizam que essas
pessoas sejam inseridas na Rede de Atencdo a Saude - RAS (BRASIL, 2014).

O gue a politica recomenda na atencdo basica € que seja a porta de entrada
das pessoas com DR e de seus familiares de maneira que sejam prestadas
orientacdes com equipe multidisciplinar sobre a patologia e serem acompanhados

durante e apds o diagnostico. Ainda na atencéo basica as pessoas com doencas
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raras poderdo acessar a consultas médicas para avaliacdo da doenca para que seja
encaminhado para os servicos de atencdo especializados ou o0s servicos de
referéncia para o tratamento adequado. Além de prestar o aconselhamento genético
e a ligacao entre os servicos de referéncia e contrarreferéncia (BRASIL, 2014).

As diretrizes prevé também a atencdo domiciliar, para aqueles que estao
incapacitados onde 0s mesmo tem direito a disponibilizagdo de uma equipe
multidisciplinar para tratamento e acompanhamento, por meio de uma articulacéo
dos servicos e acdes intersetoriais € com redes de apoio. Ja a atencao
especializada ambulatorial e hospitalar deve garantir o tratamento adequado e a
realizacéo de servicos de acdes de urgéncia, emergéncia, servicos de reabilitacéo,
ambulatorial e especializado e hospitalar; Aléem do acesso a recursos destinados a
partir dos protocolos e diretrizes, principalmente com relagdo aos medicamentos de
alto custo (BRASIL, 2014).

Contudo, colocar em pratica tudo o que esta preconizado pelas diretrizes
ainda € um grande desafio na realidade brasileira. E importante observar que na
préopria diretriz o diagnostico precoce e tratamento adequado das DR sempre foi um
obstaculo a ser enfrentado pelos pacientes e familiares, muitas vezes por conta da
falta de informacdo ou de investimento cientifico para orientar os profissionais. “O
diagnostico das doencas raras € dificil e demorado, 0 que leva o0s pacientes a
ficarem meses ou até mesmo anos visitando inUmeros servicos de saude, sendo
submetidos a tratamentos inadequados, até que obtenham o diagndstico definitivo”
(BRASIL, 2014, p.6).

Segundo informacdes vinculadas pelo site Muito Somos Raros, extraidas da
Annual Clinical Genetics Meeting (Reunido Anual de Genética Clinica), em 2016,
mostrou que as pessoas com DR em média recebem de 2 a 3 diagnésticos anterior
ao da doenca rara, além disso 0s pacientes necessitam realizar de 6 a 7 exames
preliminares e a confirmacdo da doenca costuma demorar de 3 a 9 anos (MSR,
2017). Com isso, observa-se que apesar dos avancos tecnoldgicos que permitem o
diagnostico precoce de determinadas doencas, além das portarias, diretrizes e
protocolos, ainda ha dificuldade no acesso a esse diagndstico, principalmente nos
primeiro sintomas.

Considerando que cerca de 50% dos sintomas fisicos de algumas DR se
manifestam nos primeiros anos de vida, como o exemplo da fibrose cistica, a atrofia

muscular infantil, dentre outras, existem dificuldades que implicam no diagnéstico
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precoce, preciso e um tratamento eficaz no inicio da doenga que é a impossibilidade
de realizagcédo de testes, consequéncia da reducdo de idade e raridade da doenca
(WIEST, 2010).

Contudo, a partir da aprovacéo da Portaria n° 822 de 2011, o SUS passou a
ter a possibilidade de detectar através da triagem neonatal, seis tipos de doencas
raras antes dos sintomas se manifestarem que séo: Fenilcetonuria, Hipotireoidismo
congénito, Doencas falciformes e outras hemoglobinopatias, Fibrose cistica,
Hiperplasia adrenal congénita e a Deficiéncia de biotinidase. Sendo que nos servigos
particulares € possivel detectar cerca de 40 a 50 doencas antes da manifestacdo
dos sintomas (MSR, 2017). Porém isso abrange poucas doencgas, considerando que
existem cerca de 8 mil tipos de doencas diferentes. Além de nao abranger todos os
Estados (BREDEMEIER, 2005).

Importante salientar que detectar uma DR antes dos sintomas se
manifestarem ou até mesmo quando apresentam 0s primeiros sinais colaborara para
uma perspectiva de vida mais longa, com adaptacdo dos sinais e sintomas e
minimizar o sofrimento e angustia e consequéncias psicossociais relacionados a néo
descoberta (MSR, 2017).

E necessario compreender também o papel da atencéo basica no acesso aos
servicos de saude voltados as DR. Sendo que geralmente as pessoas com DR
guando acessa 0s servicos da rede de atencdo basica raramente obtém respostas
concretas e sim suspeitas, que de certa forma acabam colaborando para a demora
no diagnostico. Por conta disso, a atencdo basica tem o dever de encaminhar a
atencdo especializada aqueles que necessitam de atendimento de alta e média
complexidade. E para que isso ocorra de maneira assertiva € importante que haja
uma educacdo permanente entre os profissionais que atuam na atencéo primaria
para o atendimento e o encaminhamento adequado a rede especializada (MSR,
2017).

No que diz respeito a atencéo especializada, onde a maioria das pessoas com
DR sao atendidas, a dificuldade € encontrar centros de referéncia, ou ambulatorio
gue atendam a maioria das DR. A maior parte dos atendimentos das pessoas com
doencas raras se encontram em hospitais universitarios, que em alguns casos
possui influéncia forte das agéncias de fomento a pesquisa (LUZ et al., 2015).

Além disso, Rosa (2014) afirma que geralmente tais atendimentos se limitam

muitas vezes ao quadro biologico, ndo dando atencdo aos fatores psicossociais que
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também interferem na vida das pessoas com DR e seus familiares e assim se
caracteriza como um atendimento restrito com relacdo a interdisciplinaridade.
(...) o atendimento em ambulatérios hospitalares, geralmente, se restringe a
oferecer encaminhamento e terapéutica sem, no entanto, ofertar aos
pacientes novas formas de autogerir seu processo saude-doenca, o que

poderia ser dinamizado em um ambulatério multiespecialidades com foco no
acolhimento e no acompanhamento dos pacientes (ROSA, 2014, p. 18).

Com isso, é necessario compreender que 0s servicos especializados ou 0s
centros de referéncia, assim como a incorpora¢do de ambulatérios, devem prestar
servicos para o tratamento adequado, diagndstico precoce, com o0 suporte de uma
equipe multidisciplinar através de dispositivos de atencdo que atenda a todas as

demandas, como por exemplo, a clinica ampliada *°

capaz te atender as
necessidades biopsicossociais desses individuos, proporcionando assim um

atendimento completo as pessoas com doencas raras (ROSA, 2014).

3.3 ACESSO AOS MEDICAMENTOS DE ALTO CUSTO E A INFLUENCIA DA
INDUSTRIA FARMACEUTICA

As DR passam a ser denominada como doencas orfas quando se associa aos
medicamentos oOrfaos, que sdo remédios de alto custo e que se destina a prevencao
e tratamento para minimizar e/ou impedir a evolucdo de doencas muito graves ou
raras. Existem duas questdes sinalizadas por Souza (2010), para considerar esses
medicamentos como “orfaos”. A primeira € a questdo epidemiolégica que diz
respeito a prevaléncia de uma populacéo para uma doenca e a segunda é a questao
econdmica, onde é caracterizado pelo pouco interesse das industrias farmacéuticas

investirem em estudos e na comercializacdo (SOUZA, 2010).

Devido a raridade destas doengas e ao pequeno mercado consumidor,
tornam-se dificeis, caros e arriscados os investimentos em pesquisa e
desenvolvimento que viabilizem a producdo de medicamentos para 0 seu
tratamento, fazendo com que essa questdo passe a ser ndo apenas um
problema de salde publica, mas também um problema econémico e social
(FEDERHEN, 2014, p. 18).

% Entendendo Clinica Ampliada como a relagdo dos profissionais com o0s pacientes como

‘compromisso com o0 sujeito e seu coletivo, estimulo a diferentes praticas terapéuticas e
corresponsabilidade de gestores, trabalhadores e usuarios no processo de produgdo de saude”
(BRASIL, 2006), ou seja, “sua logica € buscar a integragéo de varias abordagens para possibilitar um
manejo eficaz trabalho em salde que em suma maioria € altamente complexo e passa
necessariamente a ser transdisciplinar, € mais do que isso, traz a ideia do trabalho multiprofissional.”
(ROSA, 2014, p. 15).
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Logo, a falta de investimento em medicamentos 6rfaos se torna um problema
econdmico e social, levando em conta que as industrias farmacéuticas passam a
ndo investir em pesquisas cientificas sobre o tema, como ja foi citado, e
considerando a necessidade dos medicamentos para controlar as enfermidades, que
na maioria dos casos ndo possui a cura, porém sao fundamentais para minimizar os
sintomas e evitar a progressao de algumas doengas (BARBOSA, 2014).

Entretanto, alguns dos medicamentos para as doencas raras disponiveis no
Brasil encontram-se na RENAME, outros estéo registrados na lista de Componentes
Especializados de Assisténcia Farmacéutica — COAF, aprovado pela ANVISA e
fornecidos pelo SUS. Como o custo do medicamento € muito alto o paciente ndo
adquire por conta propria e para ter acesso necessita entrar com processo via
judicializacédo. Isso € possivel gracas a conquista da Portaria n°® 399 de 2006,
conceituada como Pacto da Vida, que permite o custeio da assisténcia farmacéutica
pelo SUS (GLOECKNER, 2014). Lembrando que os medicamentos s&o
disponibilizados se estiverem registrados na lista do SUS (RENAME, COAF,
ANVISA) e assegurados pelos PCDT.

Portanto, no Brasil existem 36 PCDT voltados para os tratamentos das DR e
assegurando a dispensacao de alguns medicamentos para tais doencas. Sendo que
dados de 2013, somente 17 medicamentos estdo registrados na Anvisa, para 12

doencas raras, como ilustrado a seguir:
FIGURA 5 - LISTA DE MEDICAMENTOS DE DOENGAS RARAS APROVADOS PELA ANVISA

Medicamento / Laboratorio
Doenca rara

fabricante
Myozyme f Genzyme Doenca de Pompe
Biotine / varios Homocistinuria
Replagal / Shire Doenca de Fabry
Fabrazyme / Genzyme Doenca de Fabry

Aldurazyme / Genzyme e . ) .
! Mucopolissacaridose |

Biornarin
Elaprase / Shire Mucopaolissacaridose ||
Maglazyme / Biomarin Mucopolissacaridose Wl
Lavesca / Actelion Miemann-Pick tipo C
Tracleer & Actelion Hipertensao arterial pulmonar
Evomid / Evolabis Leucemia Mieldide Aguda
Zavedos / Phzer Leucemia Mieldide Aguda
Rilutek / Sanofi-Awventis Esclerose Lateral Amiotrofica
Zavesca / Actelion Doenca de Gaucher
Cerezyme f Genzyme Doenca de Gaucher
Wpriv / Shire Coenca de Gaucher
Firazyr / Shire Angioedema hereditario
Somavert / Plizer Acromegalia

Folineuropatia Amiloidatica
Farniliar

Vindaqel / Phizer
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Fonte: INTERFARMA 2013, apud FEDERHEN et all, 2014, p. 20

Hoje novos medicamentos estdo sendo incorporados, revisados e analisados
pela ANVISA para que possam ser aprovados, porém esse processo é demorado.
Além disso, existem casos de algumas doencgas que possuem o protocolo, porém os
medicamentos ndo constam na lista. Como no caso do medicamento Alfagalsidase
(para a doenca de fabry); Riluzol (para a doenca Esclerose Lateral Amiotréfica); o
Icatibanto (para a doenca Angiodema Hereditario); e o Pegvisonmant (para a doenca
Acromegalia). Existem também 10 casos que os medicamentos foram aprovados
pelo COAF, porém nao existe protocolo (INTERFARMA, 2016).

Lembrando que o cuidado das pessoas com DR acontece independentemente
dos protocolos clinicos, porém para que o medicamento seja disponibilizado é
necessario o protocolo. Logo, diante de uma realidade bastante diversificada com
relacdo ao acesso aos medicamentos, considerando a burocracia para a concesséo,
além de muitos ndo constar na lista da COAF ou RENAME e quando consta existe a
possibilidade de faltar, ha outro modo de garantir que esse medicamento seja
disponibilizado pelo SUS (PEREIRA, 2015).

Neste caso, quando os pacientes encontram dificuldades para acessar esses
medicamentos, sdo aconselhados e/ou encaminhados aos 6rgaos administrativos e
Ministério Publico, onde inicialmente registram na Secretaria de Saude do Municipio
ou do Estado com relatério médico e social, e posteriormente caso nao seja
disponibilizado é necessario entrar no Ministério da Satde com processo judicial**
solicitando ao Governo os medicamentos gratuitamente dos quais necessita, mesmo
0S que nao estejam registrados na ANVISA (MSR, 2017).

Sendo assim, sdo perceptiveis os principais fatores pelo qual os pacientes
entram com processo judicial de maneira em geral no Ministério da Saude. Segundo
dados de pesquisa realizada pela INTERFARMA, de 2012 a 2015 mais de 56% dos

1 Segundo o Art. 196 da Constituicao Federal de 1988, “a saude é direito de todos e dever do
Estado, garantido mediante politicas sociais e econémicas que visem a reducéo do risco de doenca e
de outros agravos e ao acesso universal e igualitario as acdes e servicos para sua promocao,
protecdo e recuperacdo.” (BRASIL, 1998) Com isso a judicializacdo € a alternativa que os individuos
recorrem quando por algum motivo seus direitos ndo sdo garantidos. Logo, as ac¢fes judiciais
relacionados ao direito a salde, tem se direcionado a diversos servigos publicos e privados, tais
como o fornecimento de medicamentos, a disponibilizacdo de exames e a cobertura de tratamentos
para doencas.
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pedidos de incorporacdo de determinados medicamentos foram negados, O
equivalente a 200 medicamentos (INTERFARMA, 2016).

Importante observar o aumento no nuamero de processo judicial para
concessdo de medicamentos pelo SUS. Segundo pesquisa feita pela INTERFARMA
esclarece que em quatro anos, o gasto do Ministério da Saude com acdes judiciais
pulou de R$ 368 milhdes para R$ 761 milhdes de reais (INTERFARMA, 2016).

Atualmente ha uma discussdo no Supremo Tribunal Federal (STF) de
suspender a dispensacdo de medicamentos de alto custo para aqueles que nao
constam na lista do SUS, destacando que o0s processos judiciais sdo caros e
interferem nos gatos publicos (VIDAS RARAS, 2016). Com isso, a Sociedade
Brasileira de Genética Médica (SBGM) emitiu uma carta ao STF, com o objetivo
colaborar com a regulacdo do atendimento integral, salientando a importancia do
tratamento medicamentoso em alguns casos de doencas raras e de acelerar o
processo de aprovacdo de medicamentos na lista do SUS necessarios para o
tratamento de algumas doencas, dado que em alguns casos a ndo medicacao e/ou
dieta indicada leva o paciente a Obito em poucos dias, ou seja, a demora em
aprovacao ou no processo de judicializacdo para a concessao de medicamento em
alguns pacientes é considerado como condenacdo de morte. Por conta disso a
SBGM solicita urgente a regulamentacdo e promocao tais politicas e protocolos
correlacionados as doencas raras (SOUZA™, 2016).

Além disso, ha uma mobilizacdo dos pacientes em prol da garantia dos
medicamentos com manifestagcbes em varias capitais para que o Estado continue
disponibilizando os medicamentos de alto custo, salientando que a principal causa
do processo de judicializacdo € a desorganizacdo do sistema de saude e
inexisténcia de novos PCDT e a incorporacbes dos medicamentos de alto custo
como politicas publicas (VIDAS RARAS, 2016).

Por outro lado, Barbosa (2014) salienta que é necessario entender e
desconstruir a ideia de que medicamento € o principal ou Unico instrumento no
tratamento das doencas, e o discurso sustentado pela industria farmacéutica. Essa
relacdo se traduz como a Unica alternativa para o tratamento das DR, omitindo
assim outras possibilidades de atendimento necessario para o tratamento dessas

doencas. Essa vinculacdo, contudo, é necessaria para as industrias farmacéuticas,

12 Caroline Fischinger Moura de Souza, Presidente da SBGM.
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pois incentiva a negociagdo e investimento nos medicamentos de alto custo, e
reforca o carater econdbmico, como modelo de atencdo centrada na clinica e no
medicamento (BARBOSA, 2014). Como consequéncia desse discurso da industria
farmacéutica acabam aumentando o processo de judicializagdo, que em alguns
casos sao necessario, porém em outros ndo existe tanta necessidade considerando
que a maioria do tratamento das DR néo é o tratamento medicamentoso.

Isso rebate na realidade vivenciada pelas pessoas com DR, pois justamente
pela falta de informac&o, as mesmas podem de maneira equivocada se apegar ao
discurso de cunho econdmico, atrelado ao medicamento como exclusiva e Unica

forma de tratamento que muitas vezes ndo € a Unica alternativa.

De acordo com o site da EURORDIS, nao existe cura efetiva e os remédios
sdo administrados para paralisar 0 avanco dos sintomas das doencas. As
formas de tratamento para essas pessoas devem ser multidisciplinares e a
medicacdo, em muitos casos, € apenas um dos seus componentes e
atendem menos de 10% das doencas raras existentes (BARBOSA, 2014, p.
15).

Portanto, segundo Barbosa (2014) é necesséario que o Estado intervenha
neste caso, no sentido de evitar angustias e controvérsias, definindo as doencas
raras de acordo com a realidade, incluindo todas as caracteristicas e complexidades
das doencas e que fortaleca a garantia de protocolos, portarias e servicos para as
necessidades mesmo que especificas de todas as doencas e néo corrobore para os

interesses do capital no campo da saude.

3.4 ORGANIZACAO POLITICA DAS PESSOAS COM DOENCAS RARAS E SEUS
FAMILIARES

As organizacdes politicas e associacdes de pacientes’ nas ultimas décadas
tem se tornado essencial na transformacdo do campo da saude em todo mundo.
Tais transformacdes estdo ligadas tanto a disseminacdo de informacdes, troca de
experiéncias, maior autonomia e responsabilidade pela prépria saude, quanto a
abertura de novos espacos de participacdo na luta por direitos sociais e direitos

referentes ao acesso e cuidado a saude (NUNES, 2007).

'3 Termo referido as organizacées que desenvolvem suas praticas em torno de algum problema de
saude. (PEREIRA, 2015)
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Para Luz, et al. (2011) o apoio social que é oferecido pelas associacdes e
organizacbes pode ser classificado em trés suportes essenciais aos individuos
principalmente quando estdo relacionados a saude. O primeiro é o0 suporte
emocional que é o apoio psicologico, e trocas de experiéncias; o segundo € o
suporte informativo que é a divulgacao e informacdes sobre a doenca; e o terceiro €
0 suporte instrumental que é subsidio financeiro, auxilio de material, dentre outros
(LUZ et al., 2011).

As primeiras organizacdes de pacientes no mundo foram criadas na Europa,
América do Norte e América Latina. No Brasil, as organizacdes e associacdes
originaram-se na década de 90 com a Acdo de Cidadania, uma campanha contra
fome. A partir de tais organizacdes, a participacdo dos individuos em instituicdes
publicas de saude pode ser considerada como um avancgo, pois a relacdo entre a

doenca e paciente se torna mais clara e democratica, como afirma Andrade (2002):

(...) maior democratizagéo da informacgéao; reconhecimento dos usuarios, por
parte dos profissionais, como sujeitos no processo do cuidado com a saude
e ndo somente como objeto de praticas e prescri¢cdes; conscientizacdo dos
usuéarios quanto aos seus direitos e ao seu papel na defesa dos préprios
interesses (ANDRADE, 2002, p. 926).

Tais avancos relacionados a saude por meio das associacdes podem ser
percebidos principalmente em doencas com poucos estudos e investimentos do
Estado, como no caso das doencas raras.

Foi por meio das associacdes de pacientes que as DR hoje no Brasil estdo
evoluindo gradativamente em politicas e pesquisas. Por conta das associacfes
houve avancos nas pesquisas genéticas que resultaram na descoberta de alguns
tratamentos medicamentosos que ameniza a evolucdo de certas doencas. Além
disso, foram criados protocolos de atendimentos para pessoas com doencas raras
nos servigos publicos de saude (BARBOSA, 2015).

Rabeharisoa (2008) afirma que existem razdes no qual pessoas se organizam
em coletivos tanto pela falta de diagndstico, quanto pela falta de conhecimento
cientifico e com isso a dificuldade de tratamento, além do desafio em localizar
pessoas com a mesma condicdo diagndstica. O autor também afirma que as
principais dificuldades enfrentadas por este grupo de pessoas que € a falta de
autoridade cognitiva da medicina para lidar com o diagndstico e tratamento pouco

conhecido. Por conta disso, os familiares e pessoas com DR se mobilizam para
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provar a existéncia da doenca de maneira que possa ser reconhecida e discutida
(RABEHARISOA, 2008 apud PEREIRA, 2015).

Logo, a primeira associacdo de familiares e pessoas com doencas raras no
Brasil surge no dia 05 de julho 2001 com a mobilizacdo de familiares e pacientes

com Mucopolissacaridose **

onde fundaram a primeira associacdo chamada:
Associacdo Paulista de Familiares e Amigos Portadores de Mucopolissacaridose
(APMPS) e Doengas Raras, hoje denominado Instituto Vidas Raras, com sede na
cidade de Guarulhos. Uma organizacdo ndo governamental, com o intuito de
promover e estimular direitos constitucionais das pessoas com DR e que se
encontra em situacdo de vulnerabilidade social, além de viabilizar o acesso e
conhecimento dos tratamentos (VIDAS RARAS, 2017).

A partir de entdo varias outras associacfes de pacientes e familiares de
diversas doencas surgiram no Brasil (como ilustrado no apéndice C). Sendo que no
ano de 2009 houve o primeiro Congresso Brasileiro de Doencgas Raras onde ratificou
a organizacdo do movimento social das pessoas com Doencas Raras (RADIS,
2015).

Dessa forma, em 2012, a partir da mobilizacdo dos pacientes e familiares de
diversas associacfes o0 Ministério da Saude (MS) criou um Grupo de Trabalho (GT),
decorrente de varios encontros com especialistas, médicos, representantes do MS, e
pacientes e familiares de associacoes. O primeiro GT foi criado pelo MS, sob
responsabilidade a Coordenacao Geral de Média e Alta Complexidade (CGMAC) e
tinha como pautas principais: instituir a Politica Nacional de Atencado Integral as
Pessoas com Doencas Raras no ambito do SUS, além de elaborar documentos que
dao norte a politica e propor a inclusdo de procedimentos na tabela do SUS, além de
revisar 0s exames ja existentes na tabela da CONITEC (PEREIRA, 2015).

A criacdo do GT possibilitou dar visibilidade politica e social as organizacdes
de pessoas com DR como fundamentais para a construcdo da politica considerando
as experiéncias das proprias pessoas e seus familiares através das associacdes
como afirma Préspero (2014), citada por Pereira (2015):

Ninguém melhor que nds, associacdo de pacientes (atores legitimos para
defender sua dor), para saber quais sdo suas necessidades, as falhas do

* A Mucopolissacaridose é uma doenca rara, metabdlica, hereditaria e progressista que pode piorar
ao longo do tempo. Uma das suas caracteristicas é a falta ou diminuigdo na producgdo de enzimas
chamadas mucopolissacarideos que se acumulam em varios 6rgdos, ocasionando problemas nos
0ss0s, articulagdes, coracao, sistema nervoso central, dentre outros. (ABAMPS, 2013)
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sistema e como melhor aproveitar os fundos publicos. Mostramos para os
gestores, em diversas reunibes, que o que pedimos nao é nada além
daquilo que é direito constitucional nosso e que, na verdade, pedimos por
ndo podermos pagar. Eles reconheceram nossa legitimidade e legalidade
no assunto, além da propriedade na causa. Hoje, ainda somos consultores
em assuntos para Doencas Raras, do Ministério da Saude. E um legado
que deixaremos para nossos sucessores (PROSPERO, 2014 apud
PEREIRA 2015, p. 107).

ApGs as oito primeiras reunides do GT, foi necessario criar um GT Ampliado
em Doencas Raras em 2013, para que pudesse ampliar o numero de participantes
de associacdes de familiares e pacientes e especialistas, e assim, aumentar a
participacao social e pluralidade na construcao da politica (PEREIRA, 2015).

Logo, apds reunibes com representantes do MS, associacdes e especialistas,
varios avancos foram conquistas no acesso das pessoas com doencgas raras € seus

familiares nos servicos de saude. Como ilustrado na figura a sequir:

FIGURA 6- CRONOGRAMA PARA ELABORAGAO DA POLITICA PARA DOENGAS RARAS NO
SuUsS.
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Fonte: PEREIRA, 2015
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7

Entretanto € importante destacar a reflexdo de Barbosa (2015) sobre as
associacdes, pois para 0 autor € necessario compreender as motivacdes, as
estruturas e os interesses das organizacOes. Para ele existem associacbes que
possuem o modelo de atuacdo caracterizado pela ajuda matua, ou autoajuda e que
ndo tem ligagcdo com a inddstria e com o0s interesses de mercado, porém existem
outras associacfes de cunho empresarial, que se entrelagcam com as industrias
capitalistas. “(...) essas associagdes possuem o advocacy como atividade principal,
atuando de maneira significativa na formulagédo de politicas publicas que favoregcam
0s seus interesses que, ndo raros, estdo alinhados com o pensamento capitalista”
(BARBOSA, 2015, p. 21).

Portanto as associacfes possuem carater e objetivos distintos e é necessario
se atentar aos interesses que estéo por tras de cada uma, principalmente por ser um
meio pelo qual os pacientes e familiares recorrem quando necessitam de amparo e
apoio em situacao de desassisténcia. (BARBOSA, 2014)

Além disso, Barbosa (2014) considera que as pessoas com doencas raras
necessitam do papel dos lacos sociais'® como suporte social. Com isso, o autor
divide em lacos fortes e fracos. Os lacos fortes sdo aqueles no qual a pessoa possui
maior proximidade, que convive cotidianamente, e que sabe que pode contar em
gualqguer momento que precisar. Ja os lacos fracos apesar do nome sao
necessarios, pois correspondem aqueles que possibilitam uma ampliacdo das
relacbes e da rede de contato mesmo que seja de grupos distintos, mas que séo
necessarios e que geralmente servem como pontes para conquistar 0os objetivos
(BARBOSA, 2014).

Tal discussédo corrobora com a possibilidade que as pessoas possuem de
enfrentamento da doenca quando existe uma articulagdo entre organizacbes e
associacbes, sendo fundamental para o0 processo de socializacdo de
conhecimentos, de mobilizacdo e organizacdo dos familiares e pessoas com DR
para o enfrentamento das dificuldades e desafios.

Existem hoje aproximadamente 230 associacdes nos estados brasileiros, para

36 doencas raras (Apéndice B). Essas associacfes proporcionam para 0s pacientes

!> Entendendo os Lagos Sociais como a relacdo de proximidade entre os individuos, levando em
consideragdo a quantidade de tempo dessa relacdo, da intensidade emocional, da intimidade e
confianca entre ambos, e de servicos reciprocos (BARBOSA, 2014).



55

e familiares oportunidades de acesso as informacdes sobre o que é cada doenca, 0s
sintomas, os locais onde podem recorrer ao atendimento, a exames, e diagndstico,
além de informacdes sobre a politica nacional de atencdo as doencas raras, e as
portarias que existem para algumas doencas e as doencas na qual possui
dispensacdo de medicamentos pelo SUS, e como proceder caso necessite de
suporte judicial, dentre outras informacdes. Muitas associagdes possuem sites onde
disponibilizam tais informagdes, além da possibilidade de contato com algum
responsavel pela associagdo em busca de informagdes (MSR, 2017).

Além disso, a primeira associacao, o instituto Vidas Raras possibilitou varios
avancos nao somente para a Mucopolissacaridose, mas para todas as DR,
disponibilizando um projeto ja existente em Portugal, que é a linha rara. Com o
objetivo de diminuir os entraves que interferem no diagnéstico e tratamento e
proporcionar uma plataforma de informagdes sobre as doengas raras ndo somente
para os pacientes e familiares, mas também para profissionais, professores e
estudantes, com o intuito de minimizar questionamentos, davidas, prevenindo assim
o diagnéstico tardio e possibilitando o tratamento adequado (VIDAS RARAS, 2017).
Logo, € importante sinalizar o quanto foi necessario o papel das associacdes de
pessoas com DR para as conquistas no SUS e na luta pela garantia dos direitos
sociais, aléem de se configurar muitas vezes como alicerce para 0s pacientes e
familiares desde quando nédo encontram informacdes e suporte para enfrentar os

sintomas, diagndsticos e a luta pela garantia do tratamento.
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4 CONSIDERACOES FINAIS

O presente trabalho de conclusdo de curso teve como principal objetivo
compreender o acesso das pessoas com DR nos servicos publicos de saude do
Brasil, além das principais barreiras que impedem o acesso integral dessas pessoas
a esses servicos, e como as mesmas se mobilizam para enfrentar essas
dificuldades.

Logo, é fundamental conhecer a histéria da politica de sadde no Brasil para
compreender a constituicdo do sistema de saude brasileiro e a instituicdo da politica
voltada as pessoas com DR, entendida como uma conquista e resultado de da luta e
mobilizacédo das organizagbes/associagbes das pessoas com doencgas raras. E que,
mesmo considerando seus limites, foi um avango com relacéo a prestacéo de alguns
servicos, além da garantia dos protocolos que subsidiam o tratamento correto e o
fornecimento de medicamentos quando necessario.

Neste contexto, identificamos as principais dificuldades encontradas pelas
pessoas com DR onde uma delas esta no desafio dessas pessoas para acessar a
rede de atencdo aos servi¢cos de saude principalmente os centros de referéncia que
prestem servicos especializados, onde sO possuem sete centros de referéncia
subsidiado pela politica nacional, além de outros hospitais que prestam servicos
fragmentados que estéo localizados em 21 das grandes capitais brasileiras, sendo a
maioria nas grandes capitais. Consequéncia disso € que muitas pessoas que vivem
nos municipios mais distantes desses centros e que se encontram em condicdes de
vulnerabilidade, sem condi¢cfes financeiras para custear diversas viagens acabam
tendo muitas dificuldades para manter o tratamento adequado.

Além disso, outro ponto importante da discusséo é a quantidade de Protocolo
Clinico e Diretrizes Terapéuticas existentes no pais para as doencas raras. Somente
36 doencas possuem esses PCDT, sendo esses protocolos necessarios tanto para o
diagndstico, quanto para o tratamento, e quando necessario para assegurar a
dispensacdo de medicamentos e produtos.

Outro desafio encontrado é a garantia do acesso aos medicamentos de alto
custo. Dados da Interfarma (2013) mostram que até o ano da pesquisa somente 17
medicamentos foram aprovados na lista do SUS, sendo que algumas das doencas
gque necessita desses medicamentos ndo possuem PCDT e assim mesmo

constando na lista os pacientes precisam entrar com o0 processo de judicializacao
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para conseguir tais medicamentos. Sem contar nas doencas que nao possuem
PCDT, e nem os medicamentos necessarios para o tratamento constam na lista do
SUS, neste caso o processo judicial é ainda mais burocratico. Além disso,
destacamos 0 quanto esses processos judiciais sdo caros para o Estado, sendo que
em 2015 o processo judicial para nove medicamentos custou para o Estado quase
900 milhdes de reais, segundo dados do Ministério da Saude (BRASIL, 2017).

Percebe-se que tais fatores atingem tanto as pessoas acometidas com uma
das doencas raras quanto seus familiares e amigos, onde na maioria das vezes um
dos responsaveis, geralmente a mae, precisa abdicar totalmente da vida profissional
elou pessoal para se dedicar aos cuidados com o tratamento; além de percorrer
caminhos longos para conseguir o diagnostico preciso; resolver questdes
burocraticas com relacéo ao processo de judicializacdo, dentre outros.

Constatamos também o quanto € uma barreira 0 acesso a informagao sobre
essas doencas e 0 quando essa escassez de informacao interfere na vida e no
percurso dessas pessoas. A falta de conhecimento por parte dos profissionais
resulta diretamente no diagndstico tardio e tratamentos inadequados, dificultando a
trajetdria e itinerario terapéutico das pessoas com doencas raras. Essa escassez de
informacé&o pode ser explicada pelo fato do ndo investimento por parte do Estado em
estudos cientificos com relacéo as doencas raras. Outro fator que explica a auséncia
de estudos é a falta de interesse por parte da sociedade, considerando que essas
doencas afetam uma “parcela minima da populagdo” tras essa auséncia ou
insuficiéncia de pesquisas, estudos, questionamentos direcionados a essa tematica.

Logo, € necessario que seja garantido efetivamente o direito universal e
igualitario as pessoas com Doencas Raras, que todos os objetivos pretendidos na
Politica, nas diretrizes, nos protocolos sejam colocados em pratica concretamente,
gue sejam preconizados ndo somente as demandas biolégicas dos individuos, mas
também sociais e psicologicas para que a atencdo a saude seja verdadeiramente
integral. Além disso, sao imprescindiveis 0s investimentos em pesquisas, estudos,
conhecimento sobre o tema, para que a histérias dessas pessoas, 0 itinerario
terapéutico se configure de outra forma, tome outros rumos, objetivos e concretos.

E importante salientar o cenario atual do pais, caracterizado por desmontes e
cortes de direitos sociais, rebate diretamente nos investimentos na saude publica
brasileira. A proposta de congelar os gastos publicos durante 20 anos coloca em

risco a garantia do acesso, provocando inseguranca para as pessoas com doencgas
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raras, seus familiares e todos que Ilutam pelos direitos dessas pessoas,
principalmente por considerar que ainda S40 necessarios novos investimentos em
protocolos e politicas publicas efetivas para garantir o tratamento adequado e o
diagnéstico precoce dessas doencas.

Além disso, existe uma discussdo no Supremo Tribunal Federal (STF) de
suspender investimentos em medicamentos de alto custo pelo Governo, e caso essa
decisdo seja tomada haver4d um impacto total na vida das pessoas com doencas
raras, pois 0s mesmos nédo terdo condi¢cdes de arcar com medicamentos de alto
custo.

Em suma, a saude néo espera prazo ou condi¢cdo, por iSso é necessario que
a luta pela garantia dos direitos e o contra o0 retrocesso das conquistas se
mantenham e que a organizagcao politica das pessoas com doencas raras néo se
restrinja somente aos pacientes e familiares mais proximos e sim a todos aqueles

gue defendem o direito a saude e o SUS.
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APENDICES

ANTECEDENTES HISTORICOS NO BRASIL: POLITICAS

Data

Antecedentes Histéricos

06/06/2001

Portaria n° 822/ 2001. Instituir, no ambito do Sistema Unico de Salde, o
Programa Nacional de Triagem Neonatal / PNTN (“teste do pezinho”).

20/01/2009

Portaria n°81/2009. Institui no Ambito do Sistema Unico de Saude (SUS), a
Politica Nacional de Atencao Integral em Genética Clinica (ainda nédo
implementada).

13/04/2011

Projeto de Lei do Senado (PLS) n°159, de 2011. Autoria do Senador Eduardo
Matarazzo

30/06/2011

PL n° 527/2011. Autoria da Deputada Janira Rocha (PT). Inclui no Calendario
Oficial do Estado do Rio de Janeiro, o Dia da Consciéncia sobre Doencas
Raras. Transformado na Lei 6.249, de 24.05.2012.

29/06/2011

PL n° 648, de 2011. Dispde sobre a Politica de Tratamento de Doencas Raras
no Estado de S&o Paulo. Autoria do Deputado Estadual Edinho Silva — PT.

24/02/2011

PL n° 188/2011. Institui e inclui no calendario dos eventos o “Dia Nacional da
Consciéncia

sobre Doencgas Raras” no DF Autoria do Deputado Distrital Joe Valle — PSB.
Sancionado.

Transformado na Lei n° 4.618, de 23.08.2011.

06/09/2011

PL n° 553/2011. Dispde sobre beneficios de previdéncia social, para conceder
aos portadores de Xeroderma Pigmentoso isencdo de caréncia para
concessao de auxilio doenca aposentadoria por invalidez. Autoria de Lucia
Vania (PSDB). Situacdo atual: Encaminhado a Camara para Revisao.

08/2011

Projeto de Lei 467/2011. DispBe sobre a Politica para Tratamento de Doencas
Raras no Distrito Federal e da outras providéncias. Transformado na Lei n®
5.225/2013.

30/12/2011

Projeto de Lei n° 711 do Senado. Institui a Politica Nacional de Protec¢&o dos
Direitos da

Pessoa com Doenca Rara Autoria do Senador Eduardo Matarazzo Suplicy
(PT). Situacdo atual: Na Relatoria da Comissdo de Assuntos Sociais do
Senado.

26/04/2012

Instituicdo do Grupo de Trabalho em Doencas Raras com a funcdo de elaborar
normas de atencd@o e diretrizes para o atendimento de portadores de
doencas raras no SUS.

10/04/2013

“Normas para Habilitagao de Servigos de Atencdo Especializada e Centros de
Referéncia em Doencas Raras no Sistema Unico de Salude” e “Diretrizes
para Atencdo Integral as Pessoas com Doencas Raras no ambito do
Sistema Unico de Saude — SUS”. Entram em Consulta Publica (n°
07/2013).

30/08/2013

Os dois textos ja com a contribuicdo da Consulta Publica, sdo enviados ao
Grupo de Trabalho em Doencas Raras.

24 e
25/09/2
013

| Congresso lberoamericano de Doencas Raras (CIDR) — Uniplan - Aguas
Claras - DF

02/10/2013

Lei n°® 6547 de 02 de outubro de 2013 — “Lei Bebeto”. Dispde sobre a inclusao
dos acometidos da Sindrome de Recklinghausen (Neurofibromatose) na
condi¢do de pessoas com deficiéncia".

23/10/2013

Reunido com Grupo de Trabalho em Doencgas Raras.
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06 a Reunido da plenaria CONITEC para avaliagdo da incorporagdo dos

07/11/2013 procedimentos relacionados a esta Politica.

11/2013 Discussdo no Grupo de Trabalho de Atencdo da Comisséo Intergestora
Tripartite (CIT) com

participacdo do MS, Conass e Conasems.

11/2013 Pactuacdo na Comisséo Intergestora Tripartite. Momento final onde todos os
gestores, secretarios municipais e estaduais aprovam a politica para ser
implementada no Sistema Unico de Satde ( SUS).

06/12/2013 Publicada a Lei 5.225/13. Disp&e sobre a Politica para Tratamento de Doencas
Raras no

Distrito Federal e da outras providéncias. De iniciativa da Deputada Eliana
Pedrosa (PPS) e do Deputado Joe Valle (PDT). Origem: PL N° 467/2011.
30/01/2014 Publicada Portaria n°® 199/2014 que institui a Politica Nacional Integral as

Pessoas com

Doencas Raras aprova as Diretrizes para Atencado Integral as Pessoas com
Doencas Raras no ambito do Sistema Unico de Salde (SUS) e institui
incentivos financeiros de custeio.

Fonte: SILVA, 2014, p.19-20.
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APENDICE B - DOENCAS RARAS QUE POSSUEM PORTARIAS NO BRASIL

(NOV/2016)

Doengas Raras

Portarias

Acromegalia (Retificado em 03/04/2013)

Portaria SAS/MS n°
199 — 25/02/2013

Anemia Aplastica, Mielodisplasia e Neutropenias Constitucionais —
Uso de Fatores estimulantes de Crescimento de Colbnias de
Neutréfilos

Portaria SAS/MS n°
113 - 04/02/2016

Angioedema Hereditario

Portaria SAS/MS n°
880 - 12/07/2016

Aplasia Pura Adquirida Cronica da Série Vermelha (Retificado em
10/06/2014)

Portaria SAS/MS n°
449 - 29/04/2016

Artrite Reativa — Doenca de Reiter

Portaria SAS/MS n°
207 — 23/04/2010

Deficiéncia de Horménio do Crescimento — Hipopituitarismo

Portaria SAS/MS n°
110 - 10/05/2010

Dermatomiosite e Polimiosite

Portaria SAS/MS n°
206 — 23/04/2010

Diabete Insipido

Portaria SAS/MS n°
710 —17/12/2010

Distonias Focais e Espasmo Hemifacial

Portaria SAS/MS n°
376 —10/11/2009

Doenca de Crohn

Portaria SAS/MS n°
711 —-17/12/2010

Doenca de Gaucher

Portaria SAS/MS n°
708 — 25/10/2011

Doenca de Paget — Osteite deformante

Portaria SAS/MS n°
456 — 21/05/2012

Doenca de Wilson

Portaria SAS/MS n°
848 — 05/12/2011

Doenca Falciforme*

Portaria SAS/MS n° 55
—29/01/2010

Esclerose Lateral Amiotréfica

Portaria SAS/MS n°
496 — 23/12/2009
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Esclerose Mdltipla

Portaria SAS/MS n°
1.505 - 29/12/2014

Espondilite Ancilosante

Portaria SAS/MS n°640
— 24/07/2014

FenilcetonUria

Portaria SAS/MS n°
712 —17/12/2010

Fibrose Cistica

Portaria SAS/MS n°
224 —10/05/2010

Hepatite Autoimune

Portaria SAS/MS n°
457 — 21/05/2012

Hiperplasia Adrenal Congénita

Portaria SAS/MS n° 16
—15/01/2010

Hipertensdo Arterial Pulmonar

Portaria SAS/MS no 35
—16/01/2014

Hipoparatireoidismo

Portaria SAS/MS n°
450 - 29/04/2016

Hipotireoidismo Congénito

Portaria SAS/MS n° 56
— 23/04/2010

Ictioses Hereditarias

Portaria SAS/MS n° 13
—15/01/2010

Imunodeficiéncias Primarias com Deficiéncia de Anticorpos

Portaria SAS/MS n°
495 — 11/09/2007

Insuficiéncia Adrenal Primaria (Doenca de Addison)

Portaria SAS/MS n° 15
—15/01/2010

Insuficiéncia Pancreatica Exocrina

Portaria SAS/MS n°
112 - 04/02/2016

LUpus Eritematoso Sistémico

Portaria GM/MS n° 100
—07/02/2013

Miastenia Gravis

Portaria SAS/MS n°
229 —10/05/2010

Osteogénese Imperfeita

Portaria SAS/MS n°
1.306 - 22
/11/2013

Pdrpura Trombocitopénica ldiopética (Retificado em 10/06/2014)

Portaria SAS/MS n°
1.316 — 22/11/2013
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Sindrome de Guillain-Barré

Portaria SAS/MS n°
497 — 22/12/2009

Sindrome de Turner

Portaria SAS/MS n°
223 —10/05/2010

Sindrome Nefrotica Primaria em Criancas e Adolescentes

Portaria SAS/MS n°
459 — 21/05/2012

Fonte: Relatério de Protocolos Clinicos e Diretrizes Terapéuticas; Site Rede

Raras.
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APENDICE C: DOENCAS COM ASSOCIACOES DE PACIENTES ORGANIZADOS
NO BRASIL

Doencas com associacOes de pacientes organizadas no Brasil

Acromegalia

Adrenoleucodistrofia

Alfa 1

Angioedema Hereditario

Cistinose

Doenca de Crohn

Doenca de Fabri

Doenca de Gaucher

Doenca de Granulomatosa Cronica

Doenca de Machado-Joseph

Doenca de Pompe

Doenca de Von Willebrand

Epidermodlise Bolhosa

Esclerose Lateral Amiotrofica (ELA)

Esclerose Mudltipla

Esclerose Tuberosa (ET) ou Doenca de Bourneville

Fenilcetondria

Hipercolesterolemia Familiar

Hipertenséo Arterial Pulmonar (HAP)

Imunodeficiéncias Primarias

Leucemia Mieldide Crbnica

Mielofibrose

Mucopolissacaridose

Osteogénese Imperfeita

Osteosarcoma

Paramiloidose

Porfiria

Porfiria Eritropoiética Congénita

Porfirias Agudas

Parpura Trombocitopénica Imune

Sindrome de Cushing

Sindrome de Guillain-Barré (SGB) ou Polirradiculoneurite Aguda

Sindrome de Rett

Sindrome de West

Sindrome Hemolitico-Urémica Atipica (SHUA)
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Talessemia (ou Anemia do Mediterraneo ou Microcitemia)

Tirosinemia Tipo | (ou Mucoviscidose ou Fibrose Cistica)

Fonte: Elaboracéo Propia. Lista baseada em levantamento feito pela
Associacdo Muitos Somos Raros, 2016.
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APENDICE D - CENTROS DE REFERENCIAS DOS ESTADOS BRASILEIROS

Estados Centros de Referéncia
Acre - Sistema Assistencial da Salde da Mulher e da Crianca (Sasmc) do
Hospital da Crianca e Maternidade Barbara Heliodora
- Ambulatério da Fundacao Hospitalar do Acre (FUNDHACRE)
- Hospital do Céncer de Rio Branco
Alagoas - Servico de Genética Clinica do Hospital Universitario “Prof. Alberto
Antunes” (HU) da Universidade Federal de Alagoas (Ufal)
- Ambulatério de Genética Clinica do Hospital — Escola Dr. José Carneiro
(HEJC) da Universidade Estadual de Ciéncias da Saude de Alagoas
(Uncisal)
Amazonas - Instituto de Saude da Crianca do Amazonas — Manaus
Bahia - Servico de Genética da Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais
de Salvador (Apae Salvador)
-Setor de Genética do Hospital Sarah Kubitschek
- Servico de Genética do Hospital Universitario Prof. Edgard Santos
(Hupes) da Universidade Federal da Bahia (UFBA)
- Centro Especializado em Diabetes e Endocrinologia da Bahia (CEDEBA)
-Hospital Otavio Mangabeira
Brasilia - Rede Sarah
- Hospital Universitario de Brasilia (HUB)
- Hospital da Crianca de Brasilia
- Hospital de Base de Brasilia
-Nucleo de Genética — SES (DF) (NUGEM)
Ceara - Hospital Infantil Albert Sabin

- Faculdade de Medicina Estacio de Juazeiro do Norte

- Servico de Genética Clinica do Hospital Geral César Cals

-Servico de Genética do Setor de Pediatria do Hospital Geral de Fortaleza
(HGF)

Espirito Santo

- Laboratério de Triagem Neonatal do Centro de Diagnéstico Américo Buaiz
(Cedab) da Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais de Vitoria
(Apae Vitéria)

- Ambulatério Il — Genética do Hospital Infantii Nossa Senhora da Gléria
(HINSG)

- Hospital Metropolitano

- Servico de Genética Médica — Dismorfologia, EIM e Triagem Neonatal da
Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais de Vitoria (Apae
Vitéria)

Goias

- Hospital das Clinicas — Goiania

Maranhdo

- Servico de Referéncia em Triagem Neonatal do Maranhdo da Associacédo
de Pais e Amigos dos Excepcionais de S&o Luis (Apae Sao Luis)

Minas Gerais

- Servico Especial de Genética do Hospital das Clinicas (HC) da
Universidade Federal de Minas Gerais (UFMG)

- Ambulatério de Erros Inatos do Metabolismo do Hospital das Clinicas (HC)
da Universidade Federal de Minas Gerais (UFMG)

- Laboratério de Genética Molecular do Instituto de Genética e Bioquimica
da Universidade Federal de Uberlandia (UFU)

- Curso de Genética Médica da Faculdade de Medicina de Barbacena
(Fame) da Fundacédo José Bonifacio (Funjob)

- Hospital Universitario Alzira Velano da Universidade de Alfenas “José do
Rosario Tellano” (Unifenas)

-Hospital Infantil Jodo Paulo Il — Belo Horizonte

Mato Grosso

- Servico de Referéncia em Triagem Neonatal (SRTN) do Hospital

do Sul Universitério Jalio Mdller (HUJM) da Universidade Federal do Mato
Grosso (UFMT)
Para - Laboratorio de Erros Inatos do Metabolismo do Departamento de

Fisiologia do Centro de Ciéncias Biolégicas (CCB) da Universidade
Federal do Para (UFPA)
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- Servico de Genética Médica do Hospital Fundacdo Santa Casa de
Misericordia do Para

Paraiba

- Servico de Genética Médica do Hospital Universitario Lauro Wanderley
(HU) da Universidade Federal da Paraiba (UFPB)

- Servico de Genética Médica do Hospital Universitario Alcides Carneiro
(HUAC) da Universidade Federal de Campina Grande (UFCG)

Pernambuco

- Servico de Genética Médica do Instituto Materno-Infantil de Pernambuco
(Imip)

Parana

- Servico de Aconselhamento Genético e Citogenética Humana do
Departamento de Biologia Celular e Genética (DBC) da Universidade
Estadual de Maringa (UEM)

Unidade de Genética Médica do Hospital de Clinicas (HC) da
Universidade Federal do Parana (UFPR)

- Ambulatério de Genética do Hospital Universitario Evangélico de Curitiba

(HUEC)

- Coordenadoria Estadual de Prevencéo e Saude da Federagéo das Apaes

do Estado do Parana — Aconselhamento Genético
- Servigo de Aconselhamento Genético do Departamento de Biologia Geral
do Centro de Ciéncias Bioldgicas (CCB) da Universidade Estadual de
Londrina (UEL)

- Centro de Atendimento Integral ao Fissurado Labiopalatal (Caif) da
Secretaria de Estado da Saude (Sesa) do Parana

Rio de Janeiro

- Ambulatério de Genética Clinica e Laboratorial de Citogenética — Instituto
Estadual de Diabetes e Endocrinologia

- Laboratério de Citogenética Molecular do Instituto de Puericultura e
Pediatria Martagdo Gesteira da Universidade Federal do Rio de Janeiro

- Ambulatério de Genética Médica—Hospital Municipal Nossa Senhora do
Loreto.

- Departamento de Genética Médica — Instituto Fernandes Figueira —
FIOCRUZ

- Grupo de Aconselhamento Genético, Instituto Nacional do Cancer (INCa)

- Setor de Genética Medica — Departamento de Pediatria — Hospital
Universitario Pedro Ernesto — Universidade do Estado do Rio de
Janeiro

- Servico de Genética Humana da Universidade do Estado do Rio de
Janeiro — SERVGEN

- Servico de Genética do Instituto de Puericultura e Pediatria Martagao
Gesteira da Universidade Federal do Rio de Janeiro

- Ambulatério de Genética do Hospital Universitario Gaffrée Guinle

- Ambulatério de Genética Médica / Faculdade de Medicina UNIGRANRIO

- Ambulatério Nilza Cordeiro Herdy — Unidade Barra/UNIGRANRIO

- Ambulatério de Genética Médica — Hospital Municipal Nossa Senhora do
Loreto

- Hospital Federal de Bonsucesso

- Servico de Genética Clinica do Departamento Materno-infantil da
Universidade Federal Fluminense

- Laboratdério de Erros Inatos do Metabolismo (LABEIM)

- FESO (Fundac&o Educacional Serra dos Orgéos)

- Centro Universitario de Volta Redonda — Fundac¢do Oswaldo Aranha —
UniFOA

-Ambulatério de Genética Médica da Faculdade de Medicina de Petrdpolis

-Cegemerj — Centro de Genética Médica do Rio de Janeiro

Rio Grande do
Norte

- Ambulatério de Genética Clinica da Unidade Docente Assistencial
Governador Aluizio Alves (UDAGAA) da Universidade Potiguar

Rio Grande do
Sul

- Servico de Genética Médica do Hospital de Clinicas (HC) de Porto Alegre
da Universidade Federal do Rio Grande do Sul.

- Servigo de Genética Clinica da Fundacao Faculdade Federal de Ciéncias
Médicas de Porto Alegre ( FFFCMPA) e da Santa Casa de Misericordia
de Porto Alegre

- Servico de Hemotologia-oncologia do Hospital Universitario de Santa
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Maria (HUSM) da Universidade Federal de Santa Maria (UFSM)
- Ambulatério de Genética Médica da Faculdade de Medicina da
Universidade Federal do Rio Grande (Famed-Furg)

Santa Catarina

- Nucleo de Genética Clinica do Hospital Universitario Polydoro Ernani de
Sao Thiago do Departamento de Clinica Médica (CCS) da Univerdidade
Federal de Santa Catarina (UFSC)

Sao Paulo

- Unidade de Citogenética do Servico de Laboratério Clinico do Hospital dos
Servidores Publicos do Estado de Séo Paulo (HSPESP)

- Centro de Genética Médica (CGM) dos Departamentos de Pediatria e de
Morfologia da Escola Paulista de Medicina da Universidade Federal de
S&o Paulo (EPM-Unifesp)

- Departamento de Oncogenética do Hospital A. C. Camargo da Fundacéo
Antonio Prudente da Universidade de Sao Paulo (USP)

- Centro de Estudos do Genoma Humano do Instituto de Biociéncias da
Universidade de Sdo Paulo (USP)

- Unidade de Genética do Instituto da Crianca do Hospital das Clinicas da
Faculdade de Medicina da Universidade de S&o Paulo (ICr-HC-FMUSP)

-Servico de Genética Médica do Hospital Municipal e Maternidade Amador
Aguiar

- Hospital de Reabilitagdo de Anomalias Craniofaciais (HRAC) (“Centrinho”)
da Universidade de Sao Paulo (USP)

- Servico de Genética Humana do Departamento de Biologia Molecular da
Faculdade de Medicina de Ribeirdo Preto (Famerp)

- Ambulatério de Genética Médica da Universidade Federal de Sdo Carlos
(UFSCar)

-Servico Ambulatorial de Investigacdo de Deficiéncia Intelectual da
Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais de S&o Paulo (Apae
Sé&o Paulo)

- Ambulatério de Genética Médica da Universidade Metropolitana de Santos
(Unimes)

- Servico de Genética Clinica da UNICAMP — Depto. de Genética — FCM

- Programa de Genética Perinatal — CAISM — UNICAMP

- Servico de Genética Médica da Pontificia Universidade Catdlica de
Campinas — Campus Il — Hospital e Maternidade Celso Pierro

- Ambulatério de Genética Médica do Hospital Infantil Candido Fontoura

Sergipe

- Hospital Universitario (HU) da Universidade Federal de Sergipe (UFSE)

Fonte: Elaboracéo Propria. Dados extraidos do site Muitos Somos
Raros, 2016; Observatério Doencas Raras, 2017.




