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Resumo: Em busca de um diagnéstico definitivo de Doengas Raras as pessoas recorrem a
inUmeros servigcos de salude. Analisam-se desafios e perspectivas de profissionais e familiares
de criangas de zero a cinco anos, residentes no Espirito Santo, atendidos em um Hospital Escola.
Pesquisa qualitativa, que empregou entrevista, diario de campo e analise de contelddo. Os
participantes apontaram dificuldades vivenciadas: falta de exames, medicamentos, tratamento
efetivo e seguro. Muitas sdo as barreiras que dificultam o acesso aos tratamentos especializados,
sendo a judicializagcdo um recurso para obter direitos. Conclui-se que faltam pesquisas e
informacgdes sobre Doengas Raras e capacitagdo para os profissionais.
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Abstract: In search of a definitive diagnosis of Rare Diseases people resort to numerous health
services. It analyzes the challenges and perspectives of professionals and family members of
children aged zero to five years, residing in the Holy Spirit, seen in a Teaching Hospital.
Qualitative research, which employed interview, field journal and content analysis. The
participants pointed out difficulties: lack of exams, medications, treatment effective and safe.
Many are the barriers that hinder access to specialized treatments, and the treatment a resource
for human. There is a lack of research and information about Rare Diseases and training for
professionals.
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1 CONSIDERAGOES INICIAIS

Analisam-se os desafios e as perspectivas de profissionais e familiares de

criangas de zero a cinco anos, atendidas para tratamento ou acompanhamento
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de Doengas Raras (DRs), no Hospital Infantil Nossa Senhora na Gléria (Hospital

Escola), em Vitoria, Espirito Santo.

A Organizagao Mundial de Saude define uma DRs como aquela que afeta até 65
pessoas em cada 100.000 individuos, ou seja, 1,3 pessoas para cada 2.000
individuos, sendo estas criangas e/ou adultos em qualquer lugar do mundo
(EURODIS, 2015). Sua prevaléncia no Brasil equivale aproximadamente entre
12 a 16 milhdes de pessoas. Conforme Passos-Bueno et al. (2014) quase
metade dos casos se manifesta logo na infancia, sendo a segunda causa de
morte infantil no Brasil, visto que indicadores socioecondmicos e ambientais
melhoraram muito a partir da criagao de Politicas de Saneamento e Imunizagao,
reduzindo, dessa forma, os numeros de doencgas respiratdrias e infecciosas para
terceiro e quarto lugares respectivamente. No mundo, as DRs s&o causa
significante da mortalidade infantil nos primeiros 18 meses de vida. Desta forma
€ eminente o cumprimento das politicas publicas existentes, que na sua

auséncia, eleva-se o numero de reinvidicacdes através de demandas judiciais.

Sabemos que 80% das DRs tém origem genética envolvendo um ou varios
genes, ou ainda, anormalidades cromossémicas que podem ser herdadas ou
derivadas de mutacdo do gene de novo, o que contemplam até 4% dos
nascimentos. Outras DRs sao causadas por infeccbes bacterianas, virais,
alergias ou sao devido a doengas degenerativas, proliferativas ou ainda
teratogénicas. Por fim, algumas DRs também podem ser causadas por uma
combinagdo de fatores genéticos e ambientais. Mas para a maioria delas os
mecanismos etioldgicos ainda sao desconhecidos devido a falta de pesquisas
para encontrar a fisiopatologia da doencga. Estas doencas diferem de maneira
significativa em termos de gravidade, mas em média, a expectativa de vida
dessas pessoas € bastante reduzida. Esta condicio varia muito de uma doenca
para a outra, isto porque algumas causam morte ao nascimento, muitas sao
doencas degenerativas e outras sdo compativeis com uma vida normal se

diagnosticada a tempo e que sejam tratadas adequadamente (EURODIS, 2015).

Embora possuam diferentes definicbes e abordagens em torno do tema, as
politicas publicas desenvolvidas no mundo tém apresentado uma gama de

solugdes para ampliar o acesso dos usuarios a assisténcia. O desafio é
2
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consideravel, ja que no complexo universo das DRs existem pelo menos trés
diferentes situacbes que devem ser contempladas em qualquer politica de
saude, 95% nao possuem tratamento e por demanda de servigos especializados
de reabilitagcdo que promovam a melhoria da qualidade de vida dos usuarios.
Aproximadamente 2% das DRs, podem se beneficiar de medicamentos orfaos
capazes de interferir na evolugcdo da doenca, 3% restante, conta com
tratamentos ja estabelecidos para outras doengas que ajudam a atenuar os
sintomas (PASSOS-BUENO et al., 2014).

As DRs apresentam impactos sociais no desenvolvimento e crescimento das
criangas, refletindo nas futuras geragées tendo em vista que a crianga precisa
adquirir de maneira progressiva capacidades motoras e psicocognitivas que
abrangem modificagées no plano fisico, intelectual, emocional e social. Esse
desenvolvimento, todavia, pode nao acontecer de forma tdo normal, em
decorréncia de alguma alteragdo de ordem hereditaria ou adquirida,
ocasionando algum tipo de deficiéncia que trara uma série de enfrentamento pela
familia para lidar com a situagao e a necessidade de um olhar especial, por parte
do poder publico e de toda a sociedade (TORRALVA et al., 1999).

Destaca-se que em saude, temos os determinantes sociais que sao entendidos
como sendo fatores externos tais como as condi¢ées ambientais, estilo de vida
dos pais e outros. Estes determinantes explicam a maior parte das iniquidades
sanitarias. Ressalta-se que essas iniquidades sao principalmente, as diferencas
injustas, evitaveis, que priorizam a saude como bem comercial e ndo como valor
universal como também melhorar as condigdes de vida, marcando a equidade
desde o inicio da vida, garantida através de protecdo social universal ao longo
da vida e atencdo universal a saude como um dever do Estado (RIBEIRO
NOGUEIRA, 2012).

Um grande avancgo para as DRs ocorreu em 2014, quando foram instituidas: a
Portaria n® 199/2014 - Politica Nacional de Atencao Integral as Pessoas com
Doengas Raras do SUS e a Portaria 027-R/2014 (ESPIRITO SANTO, 2014). A
Politica Nacional para as Doengas Raras (PORTARIA n° 199/2014) e as
diretrizes sdo definidas quanto a oferta de tratamento para individuos afetados

por DRs no SUS. Ela surgiu como consequéncia de um grande esforgo e pressao
3
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dos cidadaos com o objetivo de reduzir a mortalidade e morbidade por individuos
com DRs. Essa Portaria institui a criacdo de Centros de Referéncia capazes de
avaliar os usuarios, realizar o tratamento, testes genéticos, procedimentos,

diagndstico e oferecer aconselhamento genético.

A Portaria 027-R/2014 (BRASIL, 2014), ressalta a necessidade de estruturar no
SUS uma rede de centros e servicos regionalizados e hierarquizados que
permita a atengéo integral em Genética Médica, com interface adequada entre a
atencao primaria a saude e o acesso dos usuarios. De forma especifica, no
Art.13 é abordada a importancia de desenvolver agdes preventivas como o
diagnostico precoce e as terapéuticas com carater multidisciplinar. No Art. 17,
direciona a necessidade de criagao de um Centro de Servigos Assistenciais com
infraestrutura adequada para usuarios que precisam de laboratério de patologia

clinica, anatomia patolégica, exames genéticos e servigos de imagem.
2 CAMINHOS METODOLOGICOS PERCORRIDOS

A Pesquisa é de abordagem qualitativa em que participaram familiares de
criangas entre zero a cinco anos com alguma Doenga Rara Genética, residentes
do estado do Espirito Santo, atendidos no més de novembro de 2015, nos
Ambulatérios de Genética e Fibrose Cistica dentro do Hospital Infantil Nossa
Senhora da Gléria de Vitoria (HINSG), além de Profissionais da Saude desses
Ambulatérios. Para a coleta dos dados foram utilizados a técnica de entrevista e

os instrumentos: diario de campo e formularios de entrevista semiestruturada.

Esta pesquisa apresentou a seguinte hipdtese: as pessoas acometidas pelas
DRs continuam em desvantagem em relagdo aos usuarios com outras
enfermidades no que se alude ao atendimento no SUS. Ainda que haja politica
publica de saude para as DRs, o tratamento adequado para cada doenca tornou-
se um empecilho para a melhora e qualidade de vida desses usuarios. As
pessoas ndo possuem acesso igualitario ao tratamento, independente de qual

seja a doenga.

Foram incluidas nesta pesquisa, por amostragem aleatéria, 24 pessoas, sendo

oito profissionais de saude, todas do sexo feminino, uma de cada categoria

Anais do 162 Encontro Nacional de Pesquisadores em Servigo Social



profissional: geneticista, fisioterapeuta, gastroenterologista, pneumologista,
enfermeira, nutricionista, farmacéutica e assistente social. E possivel
demonstrar a diversidade de profissbes que atendem as DRs. Neste grupo a
média de idade é de 42 anos. Todas as profissionais possuem como
escolaridade minima o Ensino Superior com Especializagdo, sendo que duas

delas tém mestrado.

Quanto aos familiares, receberam pseudénimo de cores. Sdo pais de criangas
com até cinco anos, periodo no qual, segundo a Associacdo da Industria
Farmacéutica de Pesquisa (ORPHANET, 2010a) ocorrem as primeiras
manifestagdes da doencga. Quanto ao género, sete sdo do sexo feminino e nove
do sexo masculino. Dentre eles, apenas quatro possuem Ensino Superior € um,
Curso Técnico. As profissdes dos mesmos sao variadas, sendo cinco donas de
casa, que deixaram a profissao para cuidar da crianga com DRs, visto que esta
doenca requer maiores cuidados. Além dessas, dois pais foram entrevistados,
sendo suas esposas também donas de casa. Todas as doengas sao de etiologia
genética, nas quais a maioria ndo tem outro familiar com a mesma doenca.
Quanto a representacao legal, 14 dos familiares entrevistados sdo maes e dois

sao pais, embora as maes estivessem presentes durante a entrevista.

Com o emprego de entrevistas semiestruturadas e anotagdes livres em diario de
campo produziram-se dados para a etapa de organizagao e analise dos dados,
através da técnica de analise de conteudo (FRANCO, 2008). Esta etapa consistiu
em agrupar o conteudo mediante categorizagao e subcategorizagdo. Depois de
estabelecidas as categorias para o estudo, as narrativas dos entrevistados, dos
autores do referencial tedrico e da revisao de literatura, foi tecida a analise de

conteudo mediante aproximagdes.

3 RESULTADOS E DISCUSSAO

Foram eleitas categorias e subcategorias, que se constituiram em categorias de
analise, as quais direcionaram a organizagao e analise dos resultados obtidos.

As categorias foram: Desafios ou Dificuldades vivenciadas pelos usuarios pelo
5
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ponto de vista dos familiares e profissionais; e Judicializagao e Politicas Publicas.
Enquanto as subcategorias foram: Dificuldades no HINSG: perspectivas dos
profissionais; e Conhecimento e utilizacdo deste recurso para obtencido de

direitos.

Para a primeira categoria sobre os Desafios ou Dificuldades vivenciadas
pelos usuarios do ponto de vista dos familiares e profissionais
encontradas no HINSG, verificou-se que para os profissionais, a estrutura
adequada e a disponibilidade de medicamento foram os mais citados,
correspondendo respectivamente a 38% e 22%. Os outros 40% foram
dificuldades como: a necessidade de exames complementares, fisioterapia
regular, equipamentos e profissionais especializados. Sob a percepg¢ao do
usuario, 47% relatam a necessidade em obter o medicamento correto. Outros
motivos correspondem a: distancia (5%); para conseguir atendimento
especializado, estrutura hospitalar e ambulatorial (11%); sessdes de fisioterapia

frequentes (5%); ou nenhuma dificuldade (32%).

Quanto a segunda categoria referente a Judicializagao e Politicas Publicas,
verificamos a busca por judicializagao na garantia de direito para o tratamento e
o0 conhecimento a cerca de politicas publicas que contemplam as DRs. Dentre
os entrevistados 31% alegam ter interesse em buscar a judicializagdo para o
tratamento, o restante nao buscariam (44%) ou “pretendem” (25%) buscar auxilio
judiciario. Além de entender o interesse desse usuario para com o uso da lei ao
seu favor, buscamos entender seu conhecimento basico acerca das politicas
para DRs. Dentre os entrevistados 75% disseram ter ciéncia de ser uma politica
federal, 50% ja ouviram algo sobre uma legislagdo estadual e apenas 12,50%

acreditam que exista execugao destas legislagoes.

Desta maneira, entendemos que a saude € uma questao que tem ocupado o
centro das atengdes de muitas pessoas, governos, empresas e comunidades.
Na medida em que a saude tem sido reconhecida como o completo bem-estar
fisico, mental e social, e ndo apenas a auséncia de doenga, o propdsito almejado
€ que as pessoas possam ter uma vida com qualidade. Cada sociedade organiza
0 seu sistema de saude de acordo com as suas crencas e valores, sob a
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influéncia de determinantes sociais. No caso da sociedade brasileira, vem-se
procurando organizar a saude nas ultimas décadas, ainda que as ideias em torno

deste assunto, ja tenham mais de 30 anos (PAIM, 2009).

As politicas publicas buscam, enquanto campo do conhecimento, ao mesmo
tempo colocar o governo em acao e/ou analisar essa agao e, quando necessario,
propor mudangas no rumo ou curso dessas ag¢des. Sua formulagéo constitui-se
no estagio em que os governos democraticos traduzem seus propoésitos e
plataformas eleitorais em programas e agdes que produzirdo resultados ou
mudangas no mundo real. As vezes sdo deliberadas por iniciativa dos poderes
executivo ou legislativo, a partir de demandas e propostas da sociedade, como
€ 0 caso da Lei 8.080 de 19 de setembro de 1990 - Lei Organica do Sistema
Unico de Saude - SUS (SOUZA, 2006), a qual dispde sobre as condi¢des para
promogao, protecdo e recuperagao da saude, trazendo como principios a

integralidade, equidade e universalidade.

Com referéncia aos desafios ou dificuldades vivenciadas pelos usuarios pelo
ponto de vista dos familiares e profissionais, a geneticista e a farmacéutica
acreditam que o diagndstico € um forte entrave, visto que o tempo de espera
para consultas com outras especialidades € demasiado para os usuarios que
nao estdo inseridos em programas, como o Programa de Fibrose Cistica, em
que ha uma equipe multidisciplinar trabalhando em prol do atendimento a esses
usuarios. E, como citado pela geneticista, o diagnéstico de uma DRs faz-se
mediante diferentes laudos de especialistas, tais como endocrinologista,

dermatologista, dentre outros.

A evidéncia acima corrobora com a citagao de Wiest e Balbinotto-Neto (2010),
ao destacarem que as DRs sao caracterizadas por uma ampla diversidade de
sinais e sintomas. Manifestagdes frequentes podem simular doencas comuns,
dificultando o seu diagndstico. Por essa razdo, tanto o usuario quanto seus
familiares acabam se tornando social, econbmica e psicologicamente
vulneraveis, tendo que enfrentar o preconceito, a marginalizacao e a falta de um

tratamento adequado.
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Nessa perspectiva, muitos usuarios acometidos por DRs que até entdo nao
possuem diagnodstico estabelecido sdo ultrajados por diferentes motivos, os
quais caminham entre a escassez de verba governamental para realizagao de
exames especificos, resultados em falso negativo do teste do pezinho e/ou

tardanca na disponibilidade de consulta com especialistas.

E necessario indagar sobre a iniquidade em saude, hoje evidenciados
principalmente nesse estudo pelos indicadores de utilizacdo de servicos de
saude. Apesar dos importantes avancos dos ultimos anos na melhoria do valor
meédio de seus indicadores de saude, o Brasil esta entre os paises com maiores
iniguidades em saude, ou seja, desigualdades de saude entre grupos
populacionais que além de sistematicas e relevantes sao também evitaveis,
injustas e desnecessarias (WHITEHEAD, 1992). Segundo o Relatério Final da
Comissao Nacional sobre Determinantes Sociais da Saude (CNDSS) em 2008,
de todos os indicadores estudados, os resultados mostram que os pobres quase
sempre apresentam situacdo menos favoravel em termos de atencdo para
cobertura vacinal, consultas preventivas, morbidade, subnutricdo, deficiéncias
de micronutrientes, desenvolvimento cognitivo e, consequentemente,

mortalidade.

Neste caso, observa-se que a Portaria n° 199/2014 outorga o atendimento
integral e multidisciplinar para o cuidado das pessoas com DRs. Além de
estabelecer normas para a habilitagdo de Servicos de Atencao Especializada e
Servicos de Referéncia em DRs no SUS, objetiva reduzir a mortalidade,
contribuir para a reducao da morbimortalidade, das manifestacées secundarias
e a melhoria da qualidade de vida das pessoas, por meio de agdes de promocao,
prevencao, detecgao precoce, tratamento oportuno, reducao de incapacidade e
cuidados paliativos (BRASIL, 2014).

Evidencia-se que os Centros de Referéncia possuem todo o potencial para
serem pontos centrais para a minimizagdo das iniquidades, tendo em vista a
implantagéo de politicas para as DRs em territorio nacional. A existéncia destes
centros pode ser sintetizada em melhorar o acesso ao diagnodstico e ao
tratamento das DRs, ao reunir experiéncia clinica e infraestrutura em locais

determinados, o que também impacta o seu custo e reduz o acesso; superar a
8
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inexperiéncia dos profissionais que lidam com DRs, uma vez que (re)conhecé-
las requer grandes investimentos no treinamento destes individuos; e a
capacidade que tais centros dispdem para produzir conhecimentos sélidos
através de pesquisas cientificas favorecendo a apreciagdo da nossa realidade
(HOROVITZ; LIMA, 2014).

As informacgdes a respeito das DRs nao deveriam ser perpetuadas apenas para
as entidades de saude, o usuario Preto relata a dificuldade referente a "falta de
informagéo das pessoas"”, e em ambientes dos quais ela necessita" contar com
0 apoio, como a escola", ndo conhecem a doenca. Complementa contando:
Tem que explicar nos minimos detalhes, levar por escrito, para que
tenha o minimo de respeito sobre o assunto. Porque se nao, acha que
é frescura de mae. Conversei com a professora, com a pedagoga, mas
percebi que ndo me deram muita atengdo. Até que eu levei um laudo

da Coordenadora do Programa de Fibrose, ai a conversa mudou
(ENTREVISTA DE PRETO).

A maior dificuldade apresentada foi com relagdo ao acesso ao atendimento,
como por exemplo, “a dificuldade em marcar uma consulta”, “melhor
propedéutica e tratamento”, “dificuldade no tratamento”, as vezes entraves
quanto ao acesso, “pra sair de casa, vir a consulta, ou entao realizar um exame”,
“¢ um tratamento arduo, pois geralmente a crianga exige muitos cuidados
especificos”. Desta maneira, as dificuldades de acesso apresentadas acima
contribuem para a vasta lista de desigualdades de saude entre grupos
populacionais que além de sistematicas e relevantes sdo também evitaveis,

injustas e desnecessarias.

A pneumologista e assistente social enfatizam ainda que precisamos de uma
“politica consolidada”, “em nosso pais temos a politica do SUS que é tao
maravilhosa, mas que nao esta sendo posta em pratica”. Assim como os
profissionais de saude, os usuarios, em sua maioria (sete usuarios), relatam a
dificuldade no tratamento devido a especificidade e muitas vezes a falta do
medicamento adequado. Muitos deles precisam recorrer aos planos de saude
para realizacdo de procedimentos essenciais ao tratamento, como é a
fisioterapia para a Fibrose Cistica ou a compra de medicamentos por conta

propria para que seu filho nao figue sem o tratamento adequado.
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O principio da universalidade impde ao Estado brasileiro um dever especifico
para cada necessidade de saude identificada no territério nacional, sendo
vedada a discriminagdo por qualquer razdo que seja. E de outra maneira, o
principio da integralidade imp&e ao Estado o dever de oferecer aos cidadaos os
servicos e produtos de saude condizentes com as suas necessidades
especificas, englobando servigos e agdes de promogéo, protegcéo e recuperagao
da saude. Sempre que o Estado ndo conseguir oferecer uma solugao terapéutica
a um cidadao, seja porque o servigo ou produto ndo foram ainda incorporados
de modo formal ao sistema, seja porque a necessidade da pessoa é especial e
nao se encaixa nos protocolos e diretrizes clinicas ja fixados. Cabera ao cidadao
o direito de exigir do Estado, pela via administrativa ou judicial, o oferecimento

de uma solucao condizente (AITH et al., 2014).

Outra dificuldade é com relacéo a propria doenga, que acarreta uma série de
sintomas, os quais possibilitam que essas criangas se tornem vulneraveis a
outras doengas oportunistas. Como no caso do grande numero de fraturas que
a deficiéncia do colageno pode trazer para a Osteogénese Imperfeita. Horovitz
e Lima (2014) caracterizam esta doenga como aquela que apresenta fragilidade
Ossea, fraturas recorrentes com deformidades secundarias, surdez precoce e

dentinogénese imperfeita.

Outro motivo é a evasao do mercado de trabalho de maes ou familiares que tém
a necessidade de acompanhar esse usuario. Os usuarios - Verde e Rosa -
queixam-se da dificuldade financeira. Para Verde houve a necessidade de deixar
trabalho e para Rosa se ausenta do servigo para cumprir com as necessidades

do filho em realizar o tratamento.

A extensa e pesada demanda de cuidados levou as maes a pararem de
trabalhar, o que diminui a renda familiar per capita, depositando no pai e nas
avos aposentadas o papel de provedor financeiro da familia. Com a saida da
mulher (mae) cuidadora do mercado formal de trabalho, houve uma diminuigdo
do poder aquisitivo familiar (REZENDE; CABRAL, 2010).

Com relacdo a subcategoria Dificuldades no HINSG: perspectiva dos

profissionais e usuarios, nos questionamentos referentes as dificuldades e

10
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problematicas existentes no HINSG a falta do medicamento (47 %) foi a resposta
mais citada pelos usuarios e a estrutura inadequada (38%) para os profissionais.
Outros usuarios, que correspondem a 32% dos entrevistados, responderam de
maneira negativa, a exemplo do usuario Azul: “por enquanto nenhum” e do

usuario Bege: “Nao, nenhuma. Nunca tive, Gragas a Deus...”.

Outro empecilho citado pela pneumologista e pela assistente social € a
capacitagao dos profissionais. Segundo a pneumologista: “Os profissionais de
saude precisam saber mais sobre essas doencgas, para poder dar uma
assisténcia melhor a esses usuarios”. Além disso, dois familiares (Azul e Laranja)
acreditam ser importante abordarmos a falta de conhecimento especifico dos
profissionais da cidade em que residem. Em uma intercorréncia, os profissionais
da localidade desses usuarios ndo possuem conhecimento necessario para
direcionar a assisténcia dos cuidados. O familiar Azul informa: “Eu acho que os
médicos da minha cidade, deveriam estudar e se informar mais. Para conseguir

atender a todos”.

Segundo Horovitz et al. (2006), muitas vezes ha recusa dos servigos basicos de
saude em prestar atendimento aos mesmos, alegando “desconhecimento” sobre
a condicdao. Ha um déficit de conhecimento médico e cientifico acerca dessas
doencgas (PASSOS-BUENO et al., 2014). Grande parte de origem genética, as
DRs precisam ser acompanhadas por médicos geneticistas. A Interfarma (2013)
informa que, ainda em 2013, no Brasil existia em torno de 200 médicos
especializados e registrados na Sociedade Brasileira de Genética Médica
(SBGM), o equivalente a um geneticista para cada 1,25 milhdo de brasileiros.
Para se identificar uma medida da defasagem, a Organizagdo Mundial da Saude
(OMS) recomenda que haja um geneticista para cada 100.000 habitantes. Por
esse critério, o Brasil apresenta um déficit atual de aproximadamente 1800

profissionais.

Tendo em vista os empecilhos existentes para a obtencdo do tratamento
adequado para estas criangas, fez-se necessario contemplarmos a categoria
Judicializacao e Politicas Publicas, discutindo o conhecimento e a

necessidade do uso destas ferramentas.
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Ao que se refere a discussao acerca da judicializagao ha de se refletir sobre os
principios da universalidade e da integralidade preconizado pelo SUS, quando
na auséncia de cobertura plena dos servicos de saude para tratamento
adequado de qualquer doenga, a populagao usuaria recorre aos dispositivos

legais para viabilizar condigdes para melhor qualidade de vida.

Como subcategoria, temos o Conhecimento e utilizagao deste recurso para
obtencao de direitos, na qual a educagcdo ocupa posi¢cao de destaque nos
processos de desenvolvimento e construgao da sociedade. De fato, sua fungao
se compde em duas vertentes principais. Instruir profissionais, tornando-os
qualificados e capazes de atender as demandas e as necessidades da
sociedade, e formar cidadaos comprometidos com a relevancia, a efetividade e
a qualidade do seu trabalho e capazes de refletir sobre sua propria inscricao no
mundo (COTTA et al., 2007).

Na busca por seus direitos, muitas pessoas e familiares usam artificios para fazer
valer as leis que os protegem, este € o caso dos familiares de criangas com DRs.
Quando questionados se necessitaram recorrer a Secretaria de Estado da
Saude do Espirito Santo (SESA), ao Ministério Publico, a alguma outra instituicéo

publica ou privada para obter parte do tratamento.

Nessa pesquisa, dos 16 familiares entrevistados, 31% ja recorreram a justica
para conseguir o tratamento. O usuario Cinza, para obtengao das sessodes de
fisioterapia, o Branco, para o transporte até o HINSG, o Vermelho, para
realizacao de exames essenciais para ministrar o medicamento adequado no
tempo correto, o Bege, para uma consulta com o oftalmologista, dentre outros.
Cerca de 44 % ainda nao recorreram a judicializagao. A falta de informacao e/ou
a urgéncia podem ser fatores que justifiquem o resultado. Outra parcela dos
entrevistados ainda ndo entrou com recurso, mas pretendem fazé-lo em algum
momento. O usuario Amarelo justifica: “Até hoje ndo, mas se esse remédio
continuar em falta, a gente vai ter que recorrer. Porque é um medicamento caro,

que a gente nao tem condigdes de comprar”.
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Politicas como as que foram criadas para as DRs ainda possuem pequena
repercussdo dado ao aumento relativo dos defeitos congénitos no Brasil. Ao
analisar o sistema politico de saude no pais, € notada a insuficiéncia da resposta
governamental a problematica das DRs no Brasil. Embora os dados nacionais
estejam disponiveis nas bases de dados da saude, é possivel que os mesmos
ainda nao tenham vindo a tona devido a n&o sensibilizacdo do corpo técnico do
Ministério da Saude (HOROVITZ et al., 2006).

Boy e Schramm (2009) afirmam que muitos usuarios no Brasil vém buscando o
acesso aos medicamentos por intermédio de medidas judiciais (judicializagao),
incluindo aqueles que ainda nao foram acrescentados a lista de medicamentos
excepcionais. Tais medidas, contudo, nem sempre sao favoraveis aos seus
pleiteadores, em razao, sobretudo, do custo elevado do tratamento e as suas

implicagbes orgcamentarias.

Dentre os familiares de criangas com DRs entrevistados, nenhum conhecia a
Portaria n°199/2014: Politica Nacional de Atencao Integral as Pessoas com
Doencas Raras do SUS e a Portaria 027-R/2014: referente a implantacado de
uma Rede de Atencdo em Genética Médica e Atencdo Especializada para as
Doencas Raras. Dessa forma, desconheciam o cumprimento dos requisitos
estabelecidos. Ao tomarem conhecimento dos beneficios das apontadas
Portarias, usuarios como o Pink comentaram: “quero até anotar!”, e usuarios
como o0 Roxo indagam: “as vezes eu sinto que falta um pouquinho de divulgacao

[...]", 0 que mostra que um pouco de informagéo os tornam interessados.

Quanto aos profissionais 75% relataram conhecer a Portaria n°® 199 e 50% a
Portaria 027-R. A enfermeira durante a entrevista se mostrou interessada ao
dizer: “Nao conhego, mas agora vou passar a conhecer, porque eu quero ler”. A
geneticista narrou que tem auxiliado na elaboragdo da Portaria Estadual.
Quando questionada a respeito do cumprimento dessas Portarias, a mesma
responde:
Nao, ndo estdo sendo cumpridas. E os avangos estdao complicados.
Por um periodo, a gente conseguiu avancgar bastante, fizemos varias
reunides, fizemos um projeto pra implantacdo do Nucleo de Genética
no ES, com uma equipe multiprofissional, envolvendo a Secretaria de
Saude. S6 que nao foi pra frente. Empacou na area fisica. O problema

foi que a gente nao tinha area fisica. Ai como que vai funcionar um
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Nucleo de Genética, nesse espago aqui, em duas salas? N&o tem
como. Temos que ter um fisioterapeuta, nutricionista, fonoaudiélogo,
psicologo, todos atendendo juntos. E como? Nao tem como. [...] O que
€ uma pena porque esta tudo sem rumo agora. Para retomar, teria que
ter interesse por parte dos governantes. Agora dependemos unica e
exclusivamente deles. Porque o projeto e tudo mais, nés fizemos
(ENTREVISTA DA GENETICISTA).

Passos-Bueno et al. (2014) corrobora dizendo que as regulamentagdes relativas
as DRs, estabelecidas pela o Governo Federal, abriram possibilidades para o
credenciamento e abertura de Centros de Clinica em Genética, isto €, agora se
espera que sejam estabelecidos os servigos de rede, aumentando dessa forma
a capacidade de trabalho dos profissionais disponiveis, a partir de treinamentos
em genética, que ainda s&o em numero reduzido para atender a toda populagéo

brasileira.

Destaca-se o relato da assistente social a respeito dos avangos dessas politicas

que até o momento foi:
Nenhum avango. Inclusive porque as acgdes realizadas, foram
anteriores a essa politica. As politicas sao de 2014, e o Programa de
Osteogénese comegou em 2001, Fibrose Cistica, também foi bem
antes. Dessa forma, essa politica a meu ver nao teve impacto nenhum.
Elas s6 vieram para respaldar os cidadaos, para reivindicarmos esses
direitos. Que sera isso que a gente tem e vai fazer. Eu quero incentivar

isso nos usuarios. A gente precisa lutar muito para essas politicas
serem postas em pratica (ENTREVISTA DA ASSISTENTE SOCIAL).

Desta forma, Passos-Bueno et al. (2014) frisa que muito ainda precisa ser feito
para haver Servigos Publicos de Genética organizados no Brasil. O equilibrio
entre o refor¢co dos Servigos em Genética que estao disponiveis e a criacdo de
outras novas, sera um desafio que a Politica Federal tera de enfrentar no futuro
proximo. Planos e a¢des de implementagao devem ser elaborados pelo governo
em conjunto com especialistas, tais como cientistas, geneticistas e organizag¢des
de usuarios/pais com DRs. A execucgao e os avancos das politicas publicas no
Brasil e no Espirito Santo s6 serdo possiveis a partir do momento em que a

populagao alvo se unir e reivindicar o cumprimento dessas Portarias.

Os movimentos sociais sdo importantes na luta por direitos, tanto o direito a
igualdade como o direito a diferenga constituiu a base fundamental para a
emergéncia de uma nova nogao de cidadania. Essa, portanto, se organiza em

uma estratégia de construgdo democratica, de transformagao social, que afirma
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um nexo constitutivo entre as dimensdes da cultura e da politica (DAGNINO,
1994). Dessa forma, cobram mudancgas, reivindicam transformagdes, mostram a
insatisfacdo da populacdo com as medidas adotadas por governantes, além de

cobrarem medidas, quando necessario.

Boy e Schramm (2009) acreditam também que a participag¢ao de associag¢des de
pais e usuarios com doengas genéticas, nas discussdes sobre a formulagao,
implantagédo e implementagéo de politicas referentes ao tratamento e de forma
especifica aos medicamentos, deve ser estimulada, de acordo com os préprios

principios do SUS, do controle e da participagao social.

O Estado tem como dever promover o acesso ao tratamento como previsto
através principios da integralidade, universalidade e a igualdade na Constituigéo
Federal de 1988. Ao tratarmos das DRs tais principios sdo de grande valia
quando nos referimos ao acesso aos servigos publicos de saude, ja que essas
doengas normalmente s&o graves, crbnicas e podem acarretar a morte do
usuario. Isso requer reflexdes para mudangas que priorizem a realidade dos

sujeitos de direitos.

Entende-se que nos dias de hoje o meio mais facil para se conseguir o
tratamento adequado esta diretamente relacionado a judicializacao, visto que,
quando a populagao entra com recurso, ndo demora muito a conseguir o que foi

solicitado.

Apesar da existéncia, mesmo que inicial, de um programa que atende a um tipo
de DRs, que ¢ a Fibrose Cistica, observamos a necessidade multiprofissional no
Ambulatério de Genética. Pacientes atendidos nesse Ambulatério, que possuem
doengas com menor prevaléncia, passam por diversas especialidades devido a
tamanha complexidade e por consequéncia ficam por muito tempo sem se quer
o diagnodstico. A demora no diagndstico as vezes esta atrelada a escassez de
recursos e a disponibilidade de agenda de outros profissionais ou exames.
Nesse sentido, o tratamento tardio traz consigo sequelas irremediaveis ao
usuario. Na existéncia de uma equipe multidisciplinar, em apenas uma consulta,
varios sao os pareceres emitidos pelos profissionais, agilizando o diagnédstico e

0 encaminhamento para o tratamento adequado.
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O Brasil nao é diferente de outros lugares, apesar dos avangos, 0 caminho a ser
percorrido ainda é longo (ainda ha muito a ser feito). Ndo existe tratamento
efetivo e seguro para muitas das DRs, diversas barreiras dificultam o acesso dos
pacientes a tratamentos especializados e medicamentos. Além disso, faltam
pesquisas e informacbes sobre essas doengas e os profissionais da area
carecem de treinamento e capacitacdo — o que compromete ou retarda o
diagnostico — e, muitas vezes, o préprio sistema de saude nao oferece meios

para que seja realizado a tempo.

4 A GUISA DAS CONSIDERAGOES FINAIS

Considerando que a pesquisa objetivou analisar os desafios e perspectivas de
profissionais e familiares de criancas de zero a cinco anos, atendidas para
tratamento ou acompanhamento de Doengas Raras (DRs), observou-se que no
ambito das politicas publicas para as DRs, o intuito € o efetivo acolhimento e
atendimento de forma integral as essas pessoas € a seus familiares, no entanto,
existem lacunas entre as normas existentes e a realidade vivenciada no sistema

de saude brasileiro.

A desarticulagado entre a formulacdo e a execucdo das acdes de saude tem
dificultado o estabelecimento das diretrizes e normas técnicas, atrasando o

desenvolvimento, bem-estar, além de elevar as morbidades destes individuos.

Constata-se que no contexto atual de contrarreforma do Estado e de
conservadorismo, os interesses do grande capital na saude inviabilizam a
garantia de direitos e esvaziam o papel do Estado frente as propostas e
principios do SUS, enquanto politica publica, e, portanto coletiva. A judicializagcédo
da saude vem se constituindo em um processo amplo e crescente, que possibilita
arregimentar a “politica” individualista. No momento de vulnerabilidade e de
enfrentamento de doencas, os usuarios dos servicos de saude perdem de vista
0 espaco de negociacao, pressdes, mobilizacdo e controle social, que mediante
a judicializagao, as suas demandas, as vezes, sdo atendidas com a politica

fragmentada e ndo universal, que ¢é legitimada pelo Estado.

16

Anais do 162 Encontro Nacional de Pesquisadores em Servigo Social



REFERENCIAS

AITH, F.; BUJDOSO, Y; NASCIMENTO, P.R.; DALLARI, S.G. Os principios da
universalidade e integralidade do SUS sob a perspectiva da politica publica de
Doencgas Raras e da incorporacéao tecnolédgica. Revista de Direito Sanitario,
Sao Paulo, v.15, n.1, p. 10-39, mar./jun. 2014.

BRASIL. Portaria n. 199, 30 de janeiro de 2014. Institui a Politica Nacional de
Atencao Integral as Pessoas com Doencas Raras, Brasilia, DF. Diario Oficial
da Uniao, 30 de janeiro de 2014.

BOY, R.; SCHRAMM, F. R. Bioética da protecao e tratamento de doengas
genéticas raras no Brasil: 0 caso das doengas de depdsito lisossomal. Cad.
Saude Publica, Rio de Janeiro, v. 25, n. 6, p.1276-1284, Jun, 20009.

COTTA, R. M. M. et al. Pobreza, injustica e desigualdade social: repensando a
formacgao de profissionais de saude. Revista Brasileira de Educagao Médica,
Rio de Janeiro, v. 31, n. 3, p. 278-286, 2007.

DAGNINO, E. (Org). Anos 90 - Politica e sociedade no Brasil. Sdo Paulo:
Ed. Brasiliense, 1994.

EURODIS (The European Organization for Rare Diseases). Rare Diseases:
Understanding this Public Health Priority”. Eurordis, Franga. Novembro, 2005.
p. 1-14. Disponivel em: <www.eurordis.org>. Acesso em: 14 jun. 2017.

ESPIRITO SANTO. Portaria 027-R, 16 de Abril de 2014. Ministério da Saude.
Secretaria de Estado da Saude. Institui a Implantacdo de uma Rede de
Atencao em Genética Médica e Atengao Especializada para as Doencgas Raras.
Diario Oficial do Espirito Santo. Vitéria, ES, 16 abr. 2014.

FRANCO, M.L.P.B. Analise de Conteudo. 3 ed. Brasilia: Liber Livro Editora,
2008.

HOROVITZ, D. D. G; CARDOSO, M. H. C. A;; LLERENA, J. C. J.; MATTOS,
R.A. Atencgao aos defeitos congénitos no Brasil: caracteristicas do atendimento
e propostas para formulagao de politicas publicas em genética clinica. Cad.
Saude Publica, Rio de Janeiro, v. 22, n. 12, dez. 2006.

HOROVITZ, D. D. G; LIMA, M. A. F. D; Contradi¢ao das politicas publicas
voltadas para doengas raras: o exemplo do Programa de tratamento da
osteogénese Imperfeita no SUS. Ciéncia e Saude Coletiva, Rio de Janeiro,
v.19, n. 2, 2014.

INTERFARMA (Associagao da Industria Farmacéutica de Pesquisa). Doengas
Raras: Contribui¢des para uma Politica Nacional. Sao Paulo, SP. v.5. 2013.

17

Anais do 162 Encontro Nacional de Pesquisadores em Servigo Social



ORPHANET. About rare diseases. [2010a]. Disponivel em:
<http://www.orpha.net/consor/cgi-
bin/Education_AboutRareDiseases.php?Ing=EN>. Acesso em: 14 jun. 2017.
PAIM, J. S. O que é o SUS. Rio de Janeiro: Editora Fiocruz, 2009.

PASSOS-BUENO, M.R. et al. Genetics and genomics in Brazil: a promising
future. Molecular Genetics & Genomic Medicine. 2014.

RELATORIO FINAL DA COMISSAO NACIONAL SOBRE DETERMINANTES
SOCIAIS DA SAUDE (CNDSS). As Causas Sociais das Iniquidades em
Saude no Brasil.2008. Disponivel em:
<http://bvsms.saude.gov.br/bvs/publicacoes/causas_sociais_iniquidades.pdf>.
Acesso em: 14 jun. 2017.

REZENDE, J. M. M.; CABRAL, I. E. As condicdes de vida das criangas com
necessidades especiais de saude: Determinantes da vulnerabilidade social na
rede de cuidados em saude as criangas com necessidades especiais de saude.
Revista de pesquisa: cuidado é fundamental online, Rio de Janeiro, v.1,
n.1, 2010.

RIBEIRO NOGUEIRA, V.M. Determinantes Sociais da Saude: o embate
tedrico e o direito a saude. Revista de Politicas Publicas. Sdo Luis. v. 16, n. 2,
Dez, 2012, p. 481-491.

SOUZA, C. Politicas Publicas: uma reviséo de literatura. Sociologias, Porto
Alegre, v.1, n. 16, 2006.

TORRALVA, T. et al. Desarrollo mental y motor em los primeiros afios de vida:
sur elacion com la estimulacion ambiental y el nivel scio-econdémico. Arch.
Argent. Pediatr, Argentina, v. 5, n. 97, p. 306, 1999.

WHITEHEAD, M. The concepts and principles of equity and health. Int J
Health Serv., v.22, n.3, p. 429-45, 1992.

WIEST, R.; BALBINOTTO-NETO, G. A Economia das Doencgas Raras:
Teoria, Evidéncias e Politicas Publicas. 2010. 107 p. Trabalho de concluséo de
curso (Bacharel em Economia) — Universidade Federal do Rio Grande do Sul,
Porto Alegre, 2010.

18

Anais do 162 Encontro Nacional de Pesquisadores em Servigo Social



