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APRESENTAGCAO

O que compartilhamos nesta coletanea € o resultado do esforgo de um grupo
de estudiosos comprometidos com uma tematica fundamental para pensarmos
a determinagao social sobre a saude. O livro “Doencgas Raras: SUS e inclusao
social” toca em pontos importantes de um debate negligenciado mundialmente,

principalmente pelos aspectos sociais e econdmicos que o envolvem.

Requer coragem, abordar este tema! E o grupo de professores do Mestrado em
Politicas Publicas e Desenvolvimento Local da Escola Superior de Ciéncias da
Santa Casa de Misericordia - EMESCAM teve a iniciativa de aglutinar estudos

aguerridos nesse campo de pesquisa.

A participacado social que subsidia a formulagcado de politicas publicas apés
a abertura do periodo democratico no Brasil, sem duvidas, € a grande
propulsora, por meio das associacdes de pais, conselheiros, representantes
da sociedade civil organizada e movimentos sociais para que a tematica
ganhe forga e visibilidade na agenda publica. Por isso, o primeiro capitulo
desse livro retrata a “Protecdo legal para Doengas no Brasil”, algo que s6
se torna possivel quando alcangamos o reconhecimento da vulnerabilidade
social dessas pessoas, e, por isso, reconhecemos o direito de proteg¢ao social
a toda forma de vida.

A necessidade de implantacido de servigos publicos de atengcdo a saude
voltados para os casos das doengas raras no Sistema Unico de Saude
(SUS) denota a auséncia de uma rede de apoio e tratamento. No segundo
capitulo, colocamos a necessidade “Por uma cultura de inclusao social em
doencgas raras no SUS”, em que retratamos a fragilidade da tessitura da rede

assistencial para pessoas portadoras de fibrose cistica.

Os pais das criangas portadoras de doencgas raras habitualmente percorrem
longos caminhos para garantir 0 acesso aos servigos de saude para seus
filhos, muitas vezes abdicando de vinculos empregaticios e até mesmo de
cuidados pessoais para se deslocarem territorialmente em busca de servigos
de atencado a saude, acesso a medicamentos ou reabilitacdo. Esse percurso
se torna ainda maior quando acrescentamos a ele a realidade das populacdes
das regides interioranas do pais. Isso ganha evidéncia com sensibilidade
no capitulo “Vivéncias de pais de criangas com doencgas raras na busca da
atengao a saude para seus filhos”.



Anecessidade de fazer cumprir os preceitos da Politica Nacional de Atengao as
Pessoas com Doencgas Raras, a criagcdo de protocolos e o0 acompanhamento
permanente das acdes estao também caracterizadas no capitulo “A sindrome
de Duchenne: caracteristicas, diagndsticos e as interfaces de seu protocolo
clinico no Sistema Unico de Saude”.

Inquestionavelmente, o SUS é um grande sistema de protec&o social a saude
quando comparado aos demais sistemas universais mundiais e, por isso,
compreende uma totalidade de infinitas demandas em um pais com dimensodes
continentais como o Brasil. Muitos tratamentos para doencgas raras sao
dispendiosos, onerosos para a maior parte da populacao e requerem respostas
imediatas ja no momento do nascer. A garantia de informagao funciona como
uma ferramenta valiosa para orientar os portadores de Doenca de Pompe a
acessar arede de servigos assistenciais desde a primeira infancia. No capitulo
“Atuacdo do Sistema Unico de Saude no diagnéstico e no tratamento da
doenga de Pompe”, resgatamos a importancia do reconhecimento de forma
precoce na politica de saude publica voltada para essas pessoas a partir do
ano de 2019.

Na maior parte dos estudos, a descoberta do medicamento eficaz ou a
terapéutica apropriada mostram-se como as principais medidas a serem
tomadas ou agdes requeridas diretamente ao poder publico. Dessa maneira,
acessar os servigos estatais constitui-se como um dos grandes desafios aos
portadores de doencas raras. Esses aspectos sao retratados no estudo “Viver
com AME: desafios no acesso ao diagndstico, tratamento e inclusédo social”
sobre os portadores de atrofia muscular espinhal (AME).

Umainterface entre as duas politicas de protec¢ao social, a saude e a educacgao,
€ necessaria para a compreensao da dimensdo ensino-aprendizagem entre
portadores de doencas raras. Muitas vezes, quando em fase de escolarizagao,
sao silenciados ou invisibilizados e nao contam com uma politica de educagao
inclusiva. Esse debate intersetorial é tratado no capitulo “A inclusao social de
individuos com a sindrome de Smith-Lemli-Opitz”.



A necessidade de intercambiar conhecimento e pesquisadores trouxe o
Programa de Pos-Graduagao em Educacdo da Universidade Federal do
Espirito Santo para dialogar de forma aproximada nessa coletanea sobre a
importancia das politicas educacionais associadas a saude como forma de
redugao das iniquidades sociais aos portadores de doengas raras.

Constatou-se que as pessoas com sindromes raras conseguem aprender e
se desenvolver nas escolas comuns, desde que as mediagcdes adequadas
sejam realizadas, que os tempos de aprendizagem e as subjetividades sejam
considerados e que o contexto sociocultural seja elemento fundamental para
o planejamento das praticas pedagdgicas. “Pessoas com sindromes raras:
aspectos genotipicos, fenotipicos e inclusao social” € um capitulo que avanga
no debate entre essas duas politicas.

Historicamente, os estudos sobre doengas raras ganham novos conhecimentos
ao longo dos séculos, algo que poderia ser afirmado com veeméncia em um
periodo histérico longinquo pode mudar drasticamente a partir de novas
pesquisas e formulagdes cientificas que envolvam novas descobertas. Por
isso as pesquisas no campo da genética, tdo fundamentais ao século XXI,
trazem aspectos que sao acrescidos nas analises em varias politicas de
saude ou educagao quando tratamos sobre as doencgas raras. No capitulo
gue encerramos nossa coletanea, “Sindrome de West: aspectos fenotipicos,
genotipicos, inclusdo escolar”, demonstramos, a partir da teoria de Vigotski e
seus colaboradores, a tematica da inclusao escolar desde a educagéo infantil,
com diversas limitagbes bioldégicas, mas com inumeras possibilidades de
frequentar os espagos escolares.

A partir de tantas contribuigbes singulares, temos certeza de que esse livro
pode refletir na proposicdo de analises criticas sobre as doencas raras e 0
SUS. Pode auxiliar a organizagao de estudos e futuras pesquisas que apontem
para a afirmacao da vida. Poténcias de vida! E, dessa forma, subsidiar as
praticas que venham garantir os direitos sociais conquistados, com novos
olhares em busca pelo acesso aos servigos de forma equanime e universal.

Francis Sodré

Professora do Departamento de Servico Social e Programa de Pds-Graduagao

em Saude Coletiva da Universidade Federal do Espirito Santo (UFES)

francis.sodre@ufes.br / Orcid: https://orcid.org/0000-0003-4037-9388
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RESUMO

A doenca rara é aquela que afeta até 65 pessoas em cada 100.000 individuos
ou 1,3 pessoas para cada 2.000 individuos. As doengas genéticas e os defeitos
congénitos representam a segunda causa de mortalidade infantil no Brasil.
Geralmente sdo cronicamente debilitantes, progressivas e degenerativas,
afetam a capacidade fisica e mental e geram muito sofrimento aos pacientes
e aos familiares. O controle social, representado pelas associagbes de
pacientes, contribuiu de forma significativa na formulagao de politicas publicas
para a garantia de direitos e inclusao social desse grupo. Apesar disso, existe
a preocupacao de gestores, juristas e mesmo de representantes da sociedade
civil com os gastos excessivos com esse grupo, inclusive pela judicializagao,
sob a alegacdo de gasto excessivo do or¢gamento do SUS com pequena
parcela da sociedade. E preciso vigilancia constante para que a manutengao
das conquistas advinda da Portaria 199/2014 mantenha os objetivos que trata
de reduzir a morbimortalidade, as manifestagdes secundarias e a melhoria da
qualidade de vida das pessoas, por meio de agdes de promog¢ao, prevencgao,
detecgao precoce, tratamento/controle da reduc¢ao de incapacidade e cuidados
paliativos. Apesar de existirem politicas avancadas relacionadas a direitos e
a inclusao, a porta de entrada do paciente € pela atengao primaria a saude
(APS), que nao esta preparada para reduzir a vulnerabilidade dos doentes. A
APS ainda é afetada pelo desconhecimento da equipe de saude em relagao
ao diagnostico inicial e a organizagao dos servigos, sendo necessario abordar
os itinerarios terapéuticos a partir de novas perspectivas interdisciplinares na
perspectiva de garantir o respeito ao direito a vida, a saude e a protegédo da
dignidade das pessoas que vivem com doengas raras.

Palavras-chave: Doencgas raras. Direitos sociais. Inclusdo social.
Vulnerabilidade.

-13 -



INTRODUGAO

o Brasil, por forca de Lei, considera-se doenca rara aquela que afeta

até 65 pessoas em cada 100.000 individuos, ou seja, 1,3 pessoas

para cada 2.000 individuos. A Portaria N°. 199, de 30 de janeiro
de 2014, instituiu a Politica Nacional de Atencao Integral as Pessoas com
Doencgas Raras, aprovando as Diretrizes para Atengao Integral as Pessoas
com Doencas Raras no ambito do Sistema Unico de Saude, em especial a
Rede de Atencao as Pessoas com Doengas Crbnicas e outras condi¢des de
saude (BRASIL, 2014).

A Portaria teve como objetivo reduzir a mortalidade, contribuir para a
reducao da morbimortalidade e das manifestagcées secundarias e a melhoria
da qualidade de vida das pessoas, por meio de agcdes de promogéao, prevencgao,
detecgao precoce, tratamento/controle da reducao de incapacidade e cuidados

paliativos.

A referida Portaria demonstrou um avango importante em direcdo a
um sistema de saude cada vez mais igualitario e para todos os brasileiros
afetados por doencgas raras. Apesar disso, € necessario um debate continuo
de questdes estruturais para o aprimoramento e fortalecimento da politica,
no que concerne a incorporacéo de tecnologias no Sistema Unico de Salde
(SUS). Propicia, ainda, a disponibilizagdo de medicamentos de alto custo,
de recursos orgamentarios para garantir a incorporagdo de tratamentos
especificos e 0 acesso aos usuarios do SUS para minimizar os desafios
impostos aos pacientes e seus cuidadores (SIMOES, LESSA, FACULDES,
2014).

Gestores, alguns juristas e até mesmo associagdes da sociedade civil
tém se preocupado com os gastos gerados por esse grupo de usuarios do
SUS, sob a alegagado de comprometimento de uma parcela significativa do
orgcamento nacional, devido ao alto custo com a importacao de medicamentos
para apoio ao tratamento/controle da doenga, insumos e equipamentos para
diagndstico. A ineficiéncia na gestao nas premissas estabelecidas na Lei gera
resultados ineficientes e insatisfatorios, restando a judicializagao, que pode
interferir na garantia do acesso universal, equitativo e integral aos usuarios do

SUS (D’IPPOLITO, GADELHA, 2020).
-14 -



A porta de entrada para o paciente com doenca rara é a Atencao
Primaria em Saude (APS). No entanto, a orientagdo inadequada induz a erros
e atrasos para resolver o problema de saude, gerando angustia e sofrimento
nessa fase inicial da busca de resolutividade para os problemas de saude.
A dificuldade continua na atencao secundaria e terciaria a saude, na busca
por exames mais complexos, como testes genéticos, exames de imagens e

exames hematologicos especializados (CEDARO et al. 2020).

A literatura relata vulnerabilidades em pacientes com doenga rara,
vivenciadas no cotidiano que se refletem em dificuldades e conflitos éticos
relacionados. Esses fatores de maior vulnerabilidade se associam a falta de
informacgdes, despreparo da equipe de saude, dificuldade para a conclusao
do diagndstico e longos caminhos percorridos em diversos servigos de
saude. Revela, ainda, que faltam privacidade e autonomia na participagdo em
pesquisas de doencas raras, que ha dificuldades de acesso a tratamentos, em
especial aqueles de alto custo, dificuldades financeiras e empobrecimento, falta
de organizacgao e estrutura dos servigos de saude, acolhimento diferenciado,
seja por discriminagao, seja por privagdes e/ou estigmatizagdo, seja por
sofrimento emocional. E necessario abordar os itinerarios terapéuticos a
partir de novas perspectivas interdisciplinares, na perspectiva de garantir o
respeito ao direito a vida, a saude e a protecéo da dignidade das pessoas que
vivem com doengas raras (MORAES, 2020).

Para esse grupo, conviver com uma doenga que nao tem cura e vivenciar
diariamente as vulnerabilidades identificadas, aumenta o sofrimento para os
pacientes e seus familiares. Isso implica na necessidade da busca de melhorar
o entendimento sobre o ambiente em que essas pessoas vivem e fazer todo
o esforgo para o cumprimento integral do que é pactuado na politica publica
em favor desse grupo (SANTOS et al. 2020).

Esse tema € importante porque as doengas genéticas e defeitos
congénitos representam a segunda causa de mortalidade infantil no Brasil,
refletindo a importancia de capacitar e fortalecer a Atengao Primaria a Saude
(APS) para agilizar o diagndstico precoce e mapear as pessoas com doengas
genéticas raras e/ou defeitos congénitos para encaminhamento regulado
(WIEST, 2014).

-15-



Essas doencas sdo caracterizadas por afetar um pequeno numero
de individuos em uma determinada populagdo e, por serem cronicamente
debilitantes, progressivas, degenerativas, as vezes, ameagam a continuidade
da vida e afetam capacidades fisicas, mentais, sensoriais € comportamentais
dos pacientes, gerando sua dependéncia e, inclusive, dor e sofrimento a eles
e aos familiares. Na etiologia, 80% sao de origem genética e 50% afetam as
criangas, das quais 30% morrem antes dos 5 anos de idade. As doengas raras
representam risco de morte e um alto custo socioeconédmico. Os mecanismos
regulatérios sado capazes de estimular o desenvolvimento de drogas 6rfas,
que € um medicamento destinado ao diagndstico, prevencao e tratamento
de uma doencga rara ou negligenciada, cuja produgao nao é economicamente
viavel devido ao mercado consumidor estritamente pequeno ou carente de
recursos financeiros (WIEST, 2010; LOPES, 2019; BALBINOTTO NETO,
WIEST, CRIPRIANI, 2014).

O controle social, representado pelas associacbes de pacientes,
tem papel fundamental na elaboracdo das politicas publicas de saude. As
atividades das associagdes incluem a busca por direitos, em especial, o
acesso a tratamentos de alto custo, a troca de conhecimentos e o exercicio
do papel de expert leigo, a colaboragdo com pesquisas cientificas e a atuagao
politicas dos grupos no ambito nacional (LIMA, 2018).

Finalmente optamos por inserir como um ANEXO e transcrito, com
modificacdes, a Portaria 199/2014 (BRASIL, 2014).

A Portaria 199/2014 (mostrada na integra):
Contemplou:

| - garantir a universalidade, a integralidade e a equidade das agbes
e servicos de saude em relacdo as pessoas com doencas raras, com
consequente redugdo da morbidade e mortalidade; Il - estabelecer as
diretrizes de cuidado as pessoas com doengas raras em todos os niveis de
atengao do SUS; Il - proporcionar a atengao integral a saude das pessoas
com doenga rara na Rede de Atencao a Saude; IV - ampliar o acesso universal
e regulado das pessoas com doengas raras na Rede de Atencdo a Saude; V
- garantir as pessoas com doengas raras, em tempo oportuno, acesso aos
meios diagndsticos e terapéuticos disponiveis conforme suas necessidades;

e VI - qualificar a atencao as pessoas1%om doencas raras.



Dentre os principios e diretrizes da Portaria 199/2014, estéo:

| - atencdo humanizada e centrada nas necessidades das pessoas; Il -
reconhecimento da doengarara e da necessidade de oferta de cuidado integral,
considerando-se as diretrizes da RAS no ambito do SUS; Il - promogao do
respeito as diferengcas e aceitacdo de pessoas com doencgas raras, com
enfrentamento de estigmas e preconceitos; IV - garantia de acesso e de
qualidade dos servigos, ofertando cuidado integral e atengao multiprofissional;
V - articulacdo intersetorial e garantia de ampla participagao e controle social,
VI - incorporagédo e uso de tecnologias voltadas para a promogao, prevengao
e cuidado integral na RAS, incluindo tratamento medicamentoso e formulas
nutricionais quando indicados no ambito do SUS, que devem ser resultados
das recomendagbes formuladas por 6rgdos governamentais a partir do
processo de avaliagao e aprovagao pela Comissédo Nacional de Incorporagao
de Tecnologias no SUS e Protocolos Clinicos e Diretrizes Terapéuticas e VI
- promoc¢ao da acessibilidade das pessoas com doencas raras a edificacdes,

mobiliario, espagos e equipamentos urbanos.

A Portaria estabeleceu como responsabilidades comuns do Ministério
da Saude e das Secretarias de Saude dos Estados, do Distrito Federal e dos

Municipios em seu ambito de atuacgao:

| - garantir que todos os servigos de saude que prestam atendimento
as pessoas com doencas raras possuam infraestrutura adequada, recursos
humanos capacitados e qualificados, recursos materiais, equipamentos e
insumos suficientes, de maneira a garantir o cuidado necessario; Il - garantir
o financiamento tripartite para o cuidado integral das pessoas com doencas
raras, de acordo com suas responsabilidades e pactuacgdes; Ill - garantir a
formacgdo e a qualificagdo dos profissionais e dos trabalhadores de saude
de acordo com as diretrizes da Politica de Educagao Permanente em Saude
(PNEPS); IV - definir critérios técnicos para o funcionamento dos servigos
que atuam no escopo das doengas raras nos diversos niveis de atengéo,
bem como os mecanismos para seu monitoramento e avaliagao; V - garantir
o compartilhamento das informagdes na RAS e entre as esferas de gestéo;
VI - adotar mecanismos de monitoramento, avaliacado e auditoria, com vistas
a melhoria da qualidade das agdes e dos servigos ofertados, considerando as
especificidades dos servicos de saude e suas responsabilidades; VIl - promover
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o intercambio de experiéncias e estimular o desenvolvimento de estudos e de
pesquisas que busquem o aperfeicoamento, a inovagao de tecnologias € a
disseminacao de conhecimentos voltados a promoc¢éao da saude, a prevencgao,
ao cuidado e a reabilitacdo/habilitacdo das pessoas com doencas raras; VIII
- estimular a participagcéo popular e o controle social visando a contribuigao

na elaboracao de estratégias e no controle da execugao da Politica Nacional
de Atencéao Integral as Pessoas com Doencgas Raras; IX - contribuir para o
desenvolvimento de processos e métodos de coleta, analise e produgao de
informagdes, aperfeicoando permanentemente a confiabilidade dos dados
e a capilarizacdo das informacgdes, na perspectiva de usa-las para alinhar
estratégias de aprimoramento da gestdo, disseminacdo das informagdes e
planejamento em saude; e X - monitorar e avaliar o desempenho e qualidade
das acoes e servigos de prevencao e de controle das doengas raras no pais
no ambito do SUS, bem como auditar, quando pertinente.

Compete ao Ministério da Saude:

| - prestar apoio institucional as Secretarias de Saude dos Estados, do
Distrito Federal e dos Municipios no processo de qualificacido e de consolidagao
da atencgéo ao paciente com doenga rara; Il - analisar, consolidar e divulgar
as informagbes provindas dos sistemas de informacgéo federais vigentes
que tenham relacdo com doencas raras, que devem ser enviadas pelas
Secretarias de Saude dos Estados, do Distrito Federal e dos Municipios, e
utiliza-las para planejamento e programacao de acdes e de servigos de saude
e para tomada de deciséo; Il - definir diretrizes gerais para a organizagéo do
cuidado as doengas raras na populagao brasileira; IV - estabelecer, através
de PCDT, recomendacgdes de cuidado para tratamento de doencas raras,
levando em consideracéo a incorporagao de tecnologias pela CONITEC, de
maneira a qualificar o cuidado das pessoas com doengas raras; V - efetuar
a homologacéo da habilitacido dos estabelecimentos de saude que realizam
a atengao a saude das pessoas com doencgas raras, de acordo com critérios
técnicos estabelecidos previamente de forma tripartite; e VI - disponibilizar
sistema de informacdo para registro das agdes prestadas no cuidado as
pessoas com doengas raras em todos os servigos de saude, seja na atengéo
basica ou especializada, ambulatorial ou hospitalar.
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As Secretarias de Saude dos Estados e do Distrito Federal compete:

| - pactuar regionalmente, por intermédio do Colegiado Intergestores
Regional (CIR) e da Comissao Intergestores Bipartite (CIB) todas as acbes
€ 0S servigos necessarios para a atencgéo integral as pessoas com doencgas
raras; |l - definir estratégias de articulagdo com as Secretarias Municipais de
Saude com vistas a inclusdo da atencao e do cuidado integral as pessoas
com doengas raras nos planos municipais, estadual e planejamento regional
integrado; Il - apoiar tecnicamente os Municipios para organizagdao e
implantacdo do cuidado para as pessoas com doengas raras; |V - realizar
a regulacédo visando a garantia do atendimento local, regional, estadual ou
nacional as pessoas com doengas raras, de acordo com as necessidades
de saude; V - analisar os dados estaduais relacionados as doencgas raras
produzidos pelos sistemas de informagéo vigentes e utiliza-los de forma
a aperfeicoar o planejamento das agdes e a qualificar a atengdo prestada
as pessoas com doencgas raras; VI - definir os estabelecimentos de saude
de natureza publica, sob sua gestdo, que ofertam agbes de promocéo e
prevengdo e que prestam o cuidado as pessoas com doengas raras, em
conformidade com a legislacao vigente; VII - apoiar os Municipios na educagao
permanente dos profissionais de saude a fim de promover a qualificagcao
profissional, desenvolvendo competéncias e habilidades relacionadas as
acdes de prevencgao, controle e no cuidado as pessoas com doengas raras;
VIIl - efetuar e manter atualizado o cadastramento dos servicos de saude
sob sua gestao no sistema de informacgao federal vigente para esse fim e
que realizam a atengao a saude das pessoas com doengas raras, de acordo
com critérios técnicos estabelecidos em Portarias especificas do Ministério da
Saude; e IX - planejar e programar as agdes e 0S servigos necessarios para
atender a populagao de acordo com a contratualizagao dos servigos, quando

for de gestao estadual.

Compete as Secretarias Municipais de Saude:

| - pactuar regionalmente, por intermédio do Colegiado Intergestores
Regional (CIR) e da Comissao Intergestores Bipartite (CIB) todas as ac¢des
€ 0S servigos necessarios para a atencao integral das pessoas com doengas
raras; |l - planejar e programar as agdes e os servigos de doengas raras,
assim como o cuidado das pessoas com doengas raras, considerando- se sua

base territorial e as necessidades de saude locais; Il - organizar as agdes e
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servicos de atencdo para doencgas raras, assim como o cuidado das pessoas
com doengas raras, considerando- se os servigos disponiveis ho Municipio;
IV - planejar e programar as agdes e 0s servigos necessarios para atender
a populacao e operacionalizar a contratualizacdo dos servigos, quando nao
existir capacidade propria; V - planejar e programar as agdes e 0s servigos
necessarios para atender a populagdo de acordo com a contratualizagao
dos servigos, quando de gestao municipal; VI - realizar regulagéo visando
a garantia do atendimento local, regional, estadual ou nacional as pessoas
com doencas raras, de acordo com as necessidades de saude; VIl - realizar a
regulagao entre os componentes da rede de atengéo a saude, com definigao
de fluxos de atendimento a saude para fins de controle do acesso e da garantia
de equidade, promovendo a otimizagao de recursos segundo a complexidade
e a densidade tecnoldégica necessarias a atengcado a pessoa com doencgas

raras, com sustentabilidade do sistema publico de saude;

VIII - realizar a articulacéo interfederativa para pactuacdo de agdes e
de servigos em ambito regional ou inter-regional para garantia da equidade
e da integralidade do cuidado; IX - implantar o acolhimento e a humanizagao
da atencdo de acordo com a Politica Nacional de Humanizagdo (PNH); X -
analisar os dados municipais relativos as a¢des de prevengao e as agdes de
servigos prestados as pessoas com doencgas raras, produzidos pelos sistemas
de informacédo vigentes e utiliza-los de forma a aperfeigoar o planejamento
das acoes locais e a qualificar a atencado das pessoas com doencgas raras; Xl
- definir os estabelecimentos de saude de natureza publica, sob sua gestéo,
que ofertam acgdes de promocao e prevencido e que prestam o cuidado as
pessoas com doengas raras, em conformidade com a legislagao vigente;
Xl - efetuar e manter atualizado os dados dos profissionais e de servigos
de saude que estao sob gestdo municipal, publicos e privados, que prestam
servico ao SUS no Sistema do Cadastro Nacional de Estabelecimentos de
Saude (SCNES); e XIlI - programar agdes de qualificagao para profissionais
e trabalhadores de saude para o desenvolvimento de competéncias e de
habilidades relacionadas as agdes de prevengao e de controle das doengas

raras.

A linha de cuidado da atencdo aos usuarios com demanda para a
realizagéo das ag¢des na Politica Nacional de Atencéo Integral as Pessoas com
Doencas Raras é estruturada pela Atencao Basica e Atengao Especializada,
em conformidade com a RAS e seguindo as Diretrizes para Atencao Integral

as Pessoas com Doencas Raras nonSUS. § 1° A Atengdo Basica, que é



responsavel pela coordenag¢ao do cuidado e por realizar a atengao continua
da populagao que esta sob sua responsabilidade adstrita, além de ser a porta

de entrada prioritaria do usuario na rede, compete:

| - realizar agbes de promocéao da saude com foco nos fatores de protegao
relativos as doengas raras; |l - desenvolver agdes voltadas aos usuarios com
doencgas raras, na perspectiva de reduzir os danos relacionados a essas
doencas no seu territério; Il - avaliar a vulnerabilidade e a capacidade de
autocuidado das pessoas com doengas raras e realizar atividades educativas,
conforme necessidade identificada, ampliando a autonomia dos usuarios e
seus familiares; IV - implementar agdes de diagndstico precoce, por meio da
identificagcdo de sinais e de sintomas, e seguimento das pessoas comresultados
alterados, de acordo com as diretrizes técnicas vigentes, respeitando-se o que
compete a este nivel de atencéo; V - encaminhar oportunamente a pessoa
com suspeita de doencga rara para confirmagéo diagnostica; VI - coordenar e
manter o cuidado das pessoas com doencas raras, quando referenciados para
outros pontos da RAS; VII - registrar as informagdes referentes as doencas
raras nos sistemas de informacgao vigentes, quando couber; VIII - realizar o
cuidado domiciliar as pessoas com doengas raras, de forma integrada com
as equipes de atengao domiciliar e com os servigos de atengao especializada
e servicos de referéncia em doencas raras locais e com demais pontos de
atencgao, conforme proposta definida para a regido de saude; e IX - implantar
o acolhimento e a humanizagao da atengao de acordo com a PNH.

A Atencao Especializada, composta pelo conjunto de pontos de atengao
com diferentes densidades tecnoldgicas para a realizagdo de acbes e
servigos de urgéncia, ambulatorial especializado e hospitalar, apoiando e
complementando os servigos da atencéo basica de forma integral, resolutiva
e em tempo oportuno, € composta, ainda, por:

| - Servico de Atencido Especializada em Doencas Raras, a quem
compete oferecer atengao diagnostica e terapéutica especifica para uma ou
mais doencgas raras, em carater multidisciplinar; e Il - Servigco de Referéncia
em Doencas Raras, que oferece atencao diagndstica e terapéutica especifica,
em carater multidisciplinar.
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Compete ao Componente Atengao Domiciliar:

| - realizar o cuidado as pessoas com doencga rara de forma integrada
com os componentes da Atengdo Basica e da Atengao Especializada; Il
- implantar o acolhimento e a humanizagcdo da atencdo de acordo com a
PNH; Il - instrumentalizar e orientar cuidadores e familiares para o cuidado
domiciliar; IV - contribuir para a qualidade de vida da pessoa com doenca rara
no ambiente familiar; e V - promover acdes que auxiliem a autonomia das
pessoas com doengas raras.

Os pontos de atengdao a saude garantirdo tecnologias adequadas e
profissionais aptos e suficientes para atender a regiao de saude, considerando-
se que a caracterizacdo desses pontos de atencdo deve obedecer a uma
definicho minima de competéncias e de responsabilidades, mediante
articulacéo dos distintos componentes da RAS.

O componente da Atengao Especializada da Politica Nacional de Atengao
Integral as Pessoas com Doengas Raras sera composto por:

| - Servico de Atengao Especializada em Doengas Raras; e Il - Servigo
de Referéncia em Doencas Raras.

O Servigco de Atencao Especializada em Doengas Raras € o servigo
de saude que possui condi¢des técnicas, instalagdes fisicas, equipamentos
e recursos humanos adequados a prestacao da atencdo especializada em
uma ou mais doencgas raras. O Servico de Referéncia em Doencgas Raras
€ 0 servico de saude que possui condi¢cdes técnicas, instalagdes fisicas,
equipamentos e recursos humanos adequados a prestagcdao da atencao
especializada para pessoas com doengas raras pertencentes a, no minimo,
dois eixos assistenciais, de acordo com os seguintes parametros:
| - oferte atengao diagndstica e terapéutica para no minimo 2 (duas) doengas
raras dos grupos do Eixo | de que trata o art. 12 ou; |l - oferte atencao diagndstica
e terapéutica para no minimo 2 (duas) doengas raras dos grupos do Eixo Il
de que trata o art. 12 ou; Il - oferte atencao diagndstica e terapéutica para no
minimo 1 (um) grupo de cada um dos Eixos de que trata o art. 12. Os Servigos
de Atencao Especializada e Servigos de Referéncia em Doengas Raras sao
responsaveis também por agdes diagndsticas, terapéuticas e preventivas as
pessoas com doengas raras ou sob risco de desenvolvé-las, de acordo com

os dois eixos assistenciais.
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Compete ao Servico de Atencao Especializada em Doencgas Raras e ao

Servigo de Referéncia em Doencgas Raras:

| - compor a RAS regional, de forma que se garantam os principios, as
diretrizes e competéncias descritas na Politica Nacional de Atengéo Integral
as Pessoas com Doencas Raras; Il - ter uma populagao definida como de sua
responsabilidade para o cuidado, assim como ter vinculado a si os servigos
para os quais é a referéncia para tratamento as pessoas com doencas raras,
podendo ser de abrangéncia local, regional, estadual ou nacional; Il - apoiar os
outros servigos de atengao a saude no que se refere ao cuidado da pessoa com
doenca rara, participando sempre que necessario da educagao permanente
dos profissionais de saude que atuam neste cuidado; IV - utilizar os sistemas
de informagdo vigentes para registro da atencdo dispensada no cuidado
as pessoas com doengas raras, conforme normas técnico-operacionais
preconizadas pelo Ministério da Saude; V - garantir a integralidade do cuidado
as pessoas com doengas raras; VI - reavaliar periodicamente as pessoas,
de acordo com cada doenca rara; VIl - estabelecer avaliagbes para verificar
outras pessoas em risco de doencas raras; VIl - encaminhar as pessoas para
a Atencao Basica para a continuidade do seguimento clinico, garantindo seu
matriciamento; IX - submeter-se a regulacgéo, fiscalizagdo, monitoramento e
avaliacao do Gestor Municipal, Estadual e do Distrito Federal, conforme as
atribuicdes estabelecidas nas respectivas condigdes de gestao; X - investigar
e buscar determinar o diagnostico definitivo e assegurar a continuidade do
atendimento de acordo com as rotinas e as condutas estabelecidas, sempre
com base nos PCDT estabelecidos pelo Ministério da Saude; Xl - garantir, por
meio dos profissionais da RAS, o acesso as diversas categorias profissionais
necessarias para o cuidado e tratamento integral as pessoas com doencgas
raras, incluindo as diversas especialidades médicas e profissionais para
atendimento ambulatorial e hospitalar de acordo com as necessidades do
cuidado as doencas raras; Xll - encaminhar as pessoas para os Centros
Especializados de Reabilitagdo (CER) ou outros com a finalidade de
reabilitacdo para complementaridade do cuidado, sem se eximir de continuar
ofertando o cuidado integral as pessoas com doengas raras, garantidos
mediante regulacado; Xlll - realizar tratamento clinico e medicamentoso,
quando houver, das pessoas com doengas raras segundo os PCDT instituidos;
XIV - oferecer atengéo diagndstica e terapéutica especifica para uma ou mais
doencgas raras, em carater multidisciplinar; XV - referenciar as pessoas para

os Servigos de Referéncia em Doen%%s Raras, quando se fizer necessario;



XVI - garantir a investigagao diagndstica e o acompanhamento das doencgas
para as quais estiverem habilitados; XVI - acolher o encaminhamento regulado
de pessoas com diagnostico ou suspeita de doenga rara, provenientes da
atencgao basica ou especializada, para fins de investigacao e tratamento; XVIII
- garantir, por meio dos profissionais da RAS, o acesso regulado as diversas
categorias profissionais necessarias para o cuidado e tratamento integral as
pessoas com doencgas raras, incluindo as diversas especialidades médicas
e profissionais para atendimento ambulatorial e hospitalar de acordo com as
necessidades do cuidado as pessoas com doencgas raras; e XIX - oferecer
atengao diagnéstica e terapéutica especifica, em carater multidisciplinar, de
acordo com os eixos assistenciais e baseados nos PCDT instituidos.

Sao competéncias especificas do Servico de Referéncia em Doencas
Raras:

| - realizar o acompanhamento clinico especializado multidisciplinar a
pessoa com doenga rara; |l - realizar o aconselhamento genético das pessoas
acometidas e seus familiares, quando indicado; Il - apresentar estrutura
adequada, realizar pesquisa e ensino organizado, com programas e protocolos
estabelecidos, reconhecidos e aprovados pelo comité de ética pertinente; IV -
subsidiar agcdes de saude dos gestores no ambito das doengas raras, quando
necessario; V - participar como polo de desenvolvimento profissional em
parceria com a gestao, tendo como base a PNEPS; e VI - realizar atividades
de educacao ao publico e aos profissionais de saude no tema doencas raras,
em conjunto com os gestores do SUS, os conselhos de saude, a comunidade
cientifica e as associagdes civis relacionadas as doencas raras ou outros
representantes da sociedade civil organizada, com o objetivo de promover a
compreensao da diversidade humana, dos direitos dos usuarios e extingao
dos preconceitos, buscando sua integragao a sociedade.

O Art. 17 da Portaria estabelece que poderado pleitear a habilitagao
como Servigo de Atencao Especializada em Doencgas Raras ou Servigo de
Referéncia em Doencas Raras os estabelecimentos de saude que obedecam

aos seguintes requisitos minimos:

| - possuam alvara de funcionamento e se enquadrem nos critérios
e normas estabelecidos pela legislagdo em vigor ou outros que venham a
substitui-la ou complementa-la, precipuamente: a) Resolugado - RDC n° 50/
ANVISA, de 21 de fevereiro de 2002, ggf_dispée sobre o Regulamento Técnico



para Planejamento, Programacao, elaboragao e avaliagdo de projetos fisicos
de estabelecimentos assistenciais de saude e suas alteragdes; b) Resolugao
- RDC n°® 306/ANVISA, de 6 de dezembro de 2004, que dispde sobre o
Regulamento Técnico para o gerenciamento de residuos de servigos da
saude; e c) Resolugcao - ABNT NBR 9050 - Norma Brasileira de Acessibilidade
a edificagcdes, mobiliario, espacos e equipamentos urbanos - que estabelece
critérios e parametros técnicos a serem observados quando do projeto de
construcao, instalacbes e adaptacdes de edificagdes, mobiliarios, espacos
e equipamentos urbanos; Il - disponham dos seguintes servigos de apoio
diagndstico: a) laboratério de patologia clinica, anatomia patoldgica e de
exames genéticos proprio ou alcancgavel; e b) laboratério de imagem préprio
ou alcancgavel; e Ill - garantam, junto a RAS, as necessidades de internagao
(enfermaria e UTI) e cirurgia, que terdo seus fluxos regulados conforme
pactuagoes locais. Paragrafo unico. Na hipétese dos estabelecimentos de
saude de que trata o “caput” ndo oferecerem, dentro de sua estrutura fisica,
as acgdes e servicos necessarios para o cumprimento dos requisitos minimos
para habilitagdo como Servigo de Atengao Especializada em Doencgas Raras
ou Servigo de Referéncia em Doengas Raras, estas agdes e servigos poderao

ser formalmente referenciados e contratualizados.

Para pleitear a habilitacdo como Servico de Atencédo Especializada em
Doengas Raras, o estabelecimento de saude devera cumprir os seguintes

requisitos:

| - possuir equipe assistencial composta, no minimo, por: a) enfermeiro;
b) técnico de enfermagem; e c¢) médico responsavel pelo Servigo de Atencao
Especializada em Doengas Raras com comprovada experiéncia na area ou
especialidade; e Il - contar com um responsavel técnico médico, registrado no
Conselho Regional de Medicina, devendo assumir a responsabilidade técnica
por uma unica unidade habilitada pelo SUS. O responsavel técnico de que
trata o inciso Il podera atuar como profissional em outro servigo habilitado
pelo SUS.

Além dos requisitos minimos (art. 17), para pleitear a habilitagdo como

Servico de Referéncia em Doencgas Raras, o estabelecimento de saude

devera cumprir os seguintes requisitos:
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| - possuir equipe assistencial para cada grupo dos Eixos de que trata o
art. 12 composta, no minimo, por: a) enfermeiro; b) técnico de enfermagem; c)
médico com titulo de especialista na area da especialidade que acompanha,
registrado no Conselho Regional de Medicina e/ou comprovacgao de atuagao
na doenga rara especifica por pelo menos 5 (cinco) anos; d) médico geneticista;
e) neurologista; f) pediatra (quando atender crianga); g) clinico geral (quando
atender adulto); h) psicélogo; i) nutricionista (quando atender erros inatos do
metabolismo); e j) assistente social; e Il - contar com um responsavel técnico
médico, registrado no Conselho Regional de Medicina, devendo assumir a

responsabilidade técnica por uma unica unidade habilitada pelo SUS.

O responsavel técnico podera fazer parte de equipe minima assistencial,
desde que tenha titulo de especialista na area da especialidade que
acompanha e/ou comprovacéo de atuagao na area por pelo menos 5 (cinco)
anos para uma das doencgas raras acompanhadas pelo Servigco de Referéncia

em Doencgas Raras.

Para pleitear a habilitacdo dos estabelecimentos de saude como Servigo
de Atencao Especializada em Doengas Raras ou Servico de Referéncia em
Doencas Raras, as Secretarias de Saude dos Estados, do Distrito Federal
e dos Municipios encaminhardo a Coordenacdo- Geral de Média e Alta
Complexidade (CGMAC/ DAET/SAS/MS):

|- Resolugdoda CIR eda CIB ou, nocaso do Distrito Federal, do Colegiado
de Gestao da Secretaria de Saude (CGSES/DF) contendo: a) a relagdo dos
estabelecimentos de saude que realizardo a atencao especializada como
Servico de Atencado Especializada ou Servico de Referéncia em Doencgas
Raras; e b) a relagao dos laboratérios que realizarao os exames diagnosticos,
conforme descrito nesta Portaria; Il - atualizacdo dos dados no SCNES dos
estabelecimentos a serem habilitados; Ill - cépia da publicagdo em diario
oficial do extrato de contrato com o servigo de saude, quando este nao for
da rede prépria da respectiva secretaria de saude; IV - a indicagado do(s)
eixo(s) assistencial(is) de que trata o art. 12, bem como os grupos de doencgas
doenga(s) para a(s) qual(is) o estabelecimento ofertara a assisténcia; V -
Formulario de Vistoria disponivel no Anexo V, preenchido e assinado pelos
respectivos gestores publicos de saude; e VI - titulagdo dos profissionais da
equipe minima assistencial e do responsavel técnico cadastrados no SCNES.

Podera ser habilitado mais de 1 (uméGServigo de Atencéo Especializada em



Doengas Raras dentro do mesmo estabelecimento de saude. Na hipétese de
ocorréncia do disposto de mais um servi¢o habilitado, sera acrescido a equipe
minima um profissional médico para cada Servigo de Atencdo Especializada
em Doencas Raras excedente, sendo os demais profissionais da equipe
minima comuns a todos os Servicos de Atencao Especializada em Doencas

raras habilitados nesse mesmo estabelecimento de saude.

O Ministério da Saude avaliara os documentos encaminhados pelas
Secretarias de Saude, podendo proceder a vistoria “in loco” para conceder
a habilitagdo do estabelecimento de saude. Caso a avaliagado seja favoravel,
a Secretaria de Atencado a Saude (SAS/MS) tomara as providéncias para a

publicacdo da Portaria especifica de habilitagao.

Fica instituido incentivo financeiro de custeio mensal para as equipes
profissionais dos estabelecimentos de saude habilitados como Servigos de
Atencéao Especializada em Doengas Raras. O incentivo financeiro de que trata
o “caput” possuira o valorde R$ 11.650,00 (=US$2.854 —ddlar em janeiro/2014
= R$2,40) por equipe. Quando houver a habilitagdo de mais de um Servigo de
Atencao Especializada em Doencgas Raras dentro do mesmo estabelecimento
de saude, o valor sera acrescido de R$ 5.750,00 ((=US$2.395 — ddlar em
janeiro/2014 = R$2,40) por servigco excedente, destinado a inclusdo de mais

1 (um) profissional médico por servico.

Os recursos do incentivo financeiro de que trata o “caput” seréo utilizados
exclusivamente nas acgdes necessarias ao funcionamento adequado dos
Servicos de Atencao Especializada em Doencas Raras. Os incentivos
financeiros serao repassados em parcelas mensais pelo Fundo Nacional de
Saude para o fundo de saude do ente federativo beneficiario.

Fica instituido incentivo financeiro de custeio mensal para as equipes
profissionais dos estabelecimentos de saude habilitados como Servigos de
Referéncia em Doencas Raras. O incentivo financeiro possuira o valor de
R$ 41.480,00 (US$17.283 em janeiro de 2014) por equipe. Os recursos do
incentivo financeiro serdo utilizados exclusivamente nas agdes necessarias
ao funcionamento adequado dos Servigos de Referéncia em Doencgas Raras
e sera repassado em parcelas mensais pelo Fundo Nacional de Saude para
o fundo de saude do ente federativo beneficiario.
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O monitoramento de que trata essa Portaria ndo dispensa o ente
federativo beneficiario de comprovacao da aplicagdo dos recursos financeiros
percebidos por meio do Relatério Anual de Gestao (RAG).

O Sistema Nacional de Auditoria (SNA), com fundamento nos relatérios de
gestdo, acompanhara a conformidade da aplicagédo dos recursos transferidos

nos termos do disposto no art. 5° do Decreto n°® 1.232, de 1994.

Para fins do disposto nesta Portaria, o ente federativo beneficiario estara

sujeito:

| - a devolucao imediata dos recursos financeiros repassados, acrescidos
da correcdo monetaria prevista em lei, mas apenas em relagado aos recursos
que foram repassados pelo Fundo Nacional de Saude para o respectivo fundo
de saude e nao executados nos termos desta Portaria; e Il - ao regramento
disposto na Lei Complementar n® 141, de 3 de janeiro de 2012, e no Decreto
n° 7.827, de 16 de outubro de 2012, em relagcéo aos recursos financeiros que
foram repassados pelo Fundo Nacional de Saude para o respectivo fundo de
saude e executados parcial ou totalmente em objeto diverso ao originalmente

pactuado.

Os estabelecimentos de saude autorizados a prestarem a atengao a
saude as pessoas com doencgas raras no ambito do SUS estardo submetidos a
regulagao, controle e avaliagédo pelos respectivos gestores publicos de saude.

O Ministério da Saude monitorara e avaliara periodicamente o
atendimento continuo dos servigos prestados para manutencao do repasse
dos recursos financeiros ao ente federativo beneficiario, de acordo com as

informagdes no SIA/SUS e Sistema de Informagéo Hospitalar (SIH/SUS).

As Secretarias de Saude dos Estados e dos Municipios adotardo as
providéncias necessarias ao cumprimento das normas estabelecidas nesta
Portaria, podendo estabelecer normas de carater suplementar, a fim de

adequa-las as especificidades locais ou regionais.

-28 -



O Departamento de Regulagao, Avaliacao e Controle de Sistemas (DRAC/
SAS/MS), em conjunto com a CGMAC/ DAET/SAS/MS, sera responsavel pelo
monitoramento e a avaliagado continua dos Servicos de Atencao Especializada
em Doencas Raras e dos Servicos de Referéncia em Doengas Raras.

A solicitagdo dos exames para diagndéstico das doencgas raras, conforme
descrito nesta Portaria, sera facultado apenas aos estabelecimentos
habilitados como Servigo de Atencao Especializada em Doengas Raras ou
Servigos de Referéncia em Doengas Raras. As Diretrizes para Atencéo Integral
as Pessoas com Doencgas Raras no ambito do SUS serao disponibilizadas no

endereco eletrdnico http://www.portal.saude.gov.br.

Os medicamentos e as formulas nutricionais incorporados pela CONITEC
e constantes dos protocolos clinicos e diretrizes terapéuticas para os cuidados
das pessoas com doengas raras serao objeto de pactuacgao tripartite no ambito
da assisténcia farmacéutica e dispostos em atos especificos.

A APAC emitida para a realizagdo dos procedimentos de avaliagao
clinica para diagnéstico de doengas raras - Eixo I: 1 - Anomalias congénitas
ou de manifestacao tardia, Eixo I: 2 - Deficiéncia Intelectual e Eixo I: 3 - Erros
Inatos do Metabolismo, terdo validade fixa de 3 (trés) competéncias.

Na APAC inicial dos procedimentos descritos devera ser registrado
o procedimento principal (codigos: 03.01.01.019-6 ou 03.01.01.020-0 ou
03.01.01.021-8) de avaliagao clinica para diagndstico de doengas raras com
o quantitativo 1 (um) com os procedimentos secundarios realizados.

A partir da segunda competéncia (APAC de continuidades), se houver
necessidade de novos procedimentos secundarios, o procedimento principal
de avaliagéao clinica para diagnostico de doencas raras devera ser registrado
com o quantitativo zerado e os respectivos procedimentos secundarios
realizados quantificados, durante o periodo de validade da APAC.

Fica incluido na Tabela de Servicos Especializados do
SCNES o Servico de ATENCAO AS PESSOAS COM DOENCAS
RARAS (cédigo - 167), descrito no anexo | da Portaria. Ficam incluidas na
Tabela de Habilitagcbes do SCNES, Grupo de habilitagao 35 - Atencao as
Pessoas com Doencas Raras, as habilitagdes, conforme definido no Anexo

1 P ia.
da Portaria _og.



Ficam incluidos na Tabela de Procedimentos, Medicamentos, Orteses,
Proteses e Materiais Especiais do SUS os procedimentos referentes a
assisténcia as pessoas com doencas raras no SUS, conforme disposto no
Anexo Il da Portaria.

Ficam incluidas compatibilidades entre procedimentos da Tabela de
Procedimentos, Medicamentos, Orteses, Proteses e Materiais Especiais do
SUS referentes aos procedimentos relativos a assisténcia as pessoas com
doencas raras no SUS, conforme disposto no anexo IV. Ficam alterados
na Tabela de Procedimentos do SUS os atributos dispostos no anexo VI.
Os recursos orgamentarios objeto desta Portaria, correrdo por conta do
orcamento do Ministério da Saude, devendo onerar o Programa de Trabalho
10.302.2015.8585 Atencao a Saude da Populagao para Procedimentos de
Média e Alta Complexidade (Plano Orgamentario 0007).

A organizagdo do cuidado das pessoas com doencas raras sera
estruturada nos seguintes eixos: | - Eixo |: composto pelas doengas raras de
origem genética e organizado nos seguintes grupos: a) anomalias congénitas
ou de manifestagao tardia; b) deficiéncia intelectual; e c) erros inatos de
metabolismo; Il - Eixo Il: composto por doengas raras de origem n&o genética
e organizado nos seguintes grupos: a) infecciosas; b) inflamatdrias; e c)

autoimunes.

CONCLUSAO

Embora a politica publica de saude esteja bem estabelecida, os
pacientes continuam se sentindo excluidos do processo, desde a entrada da
rede de Atencao Primaria a Saude, deficiente em estrutura fisica, tecnologias
e recursos humanos, até o acesso a servicos especializados de carater
secundario e terciario para suporte ao diagndstico e tratamento/controle da
doencga. A ineficiéncia na gestao continua sendo um sério problema para a
efetivaimplementacgao da politica pactuada. Ama gestdo condena os pacientes
e seus familiares a vivenciarem um cotidiano de dor, sofrimento e incertezas
na melhoria da qualidade de vida, para desfrutar de uma vida digna, direito de

todo o ser humano, estabelecido por Lei.
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RESUMO

A politica publica de saude especifica as Doengas Raras ndo garante o
tratamento adequado para a melhoria da qualidade de vida dos usuarios.
Objetivou-se descrever sobre percepgdes dos profissionais e dos usuarios
acerca do tratamento, inclusdo social e mudangas necessarias ao bem-
estar do individuo com Doengas Raras. Pesquisa qualitativa e empirica
com levantamento bibliografico, realizagdo de entrevista semiestruturada e
analise de conteudo dos dados coletados. Mediante amostragem aleatéria,
participaram 24 pessoas nomeadas por cores: oito profissionais do Ambulatério
de Genética e de Fibrose Cistica do servigo Referéncia em Genética no Espirito
Santo e 16 adultos familiares/responsaveis por criangas residentes no estado,
entre zero e cinco anos de idade, com alguma Doenga Rara. Os resultados
direcionam reflexdes sobre a garantia das politicas publicas para o atendimento
das Doencgas Raras, principalmente no que se refere a implantacado de Centro
de Referéncia em todo pais, podendo oferecer longevidade e bem-estar,
evitando anos de sofrimento e angustia aos usuarios e aos seus familiares.
Conclui-se que é dever do Estado garantir os principios do Sistema Unico de
Saude, acesso e permanéncia com inclusao social aos servigos publicos de
saude, uma vez que essas doengas, em geral, sdo graves, crdonicas e podem
acarretar a morte. Isso requer mudangas que priorizem a realidade dessa
populagao enquanto sujeitos de direitos. A desarticulagao entre a formulagao
e a execugao das agdes de saude tem dificultado estabelecer diretrizes e
normas técnicas, compromete o desenvolvimento e o bem-estar, além de

elevar as morbidades destes individuos.

Palavras-chave: Politicas Publicas de Saude. Doencas Raras. Inclusao
Social.

-35-



INTRODUCAO

pesar da existéncia de politica publica de saude para as Doencgas
Raras, o tratamento adequado para cada doenga tornou-se um
empecilho para a melhoria da qualidade de vida destes usuarios.

Neste capitulo, objetivou-se descrever sobre o tratamento a partir das
percepgdes dos profissionais e dos usuarios, além de tratar da inclusao social
e das mudancgas necessarias ao bem-estar do individuo com Doencgas Raras.

A metodologia da pesquisa se constituiu de trés etapas distintas:
levantamento bibliografico, elaboragdo e aplicagdo de formularios de
entrevista semiestruturada e verificagdo dos dados produzidos por meio de
analise de conteudo. Utilizou-se amostragem aleatoria, 24 pessoas, sendo
oito profissionais do sexo feminino e integrantes do a saber: geneticista,
fisioterapeuta, gastroenterologista, pneumologista, enfermeira, nutricionista,
farmacéutica e assistente social, que prestam servico no Ambulatério de
Genética e de Fibrose Cistica do servico pesquisado, que € uma Referéncia
em Genética no Estado do Espirito Santo. Além disso, foram realizadas
entrevistas com 16 adultos familiares/responsaveis por criangas residentes do
estado do Espirito Santo, na faixa etaria de zero a cinco anos que possuiam
alguma Doenca Rara.

O Estado democratico brasileiro e a sociedade investem na garantia
de direitos sociais e humanos, com a construgcéo de politicas publicas, num
processo gradativo de inclusdo social que para Mazzotta e D’Antino, (2011)
€ a participagao ativa do individuo na vida social, econdmica e politica,
assegurando o respeito aos seus direitos. A Constituicdo Brasileira de 1988
define saude: “direito de todos e dever do Estado. Cabe ao Estado a tarefa
de garantir a saude para todos, por meio de politicas sociais e econbémicas”.

A Lei 8.080, de 19 de setembro de 1990 — Lei Orgénica do Sistema
Unico de Saude — dispde sobre as condicdes para promogdo, protecdo e
recuperacao da saude e respaldam os principios do Sistema Unico de Saude
(SUS): integralidade, equidade e universalidade. No propdsito do SUS, ser
universal é preciso desencadear um processo de universalizagao, isto €, um
processo de extenséo de cobertura dos servicos, de modo que venha a torna-
los acessivel a toda populacéo, eliminando barreiras juridicas, econémicas,
culturais e sociais que se interpdem entre a populacao e os servigos (TEIXEIRA,
2011).
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A equidade se refere a necessidade de se “tratar desigualmente os
desiguais” de maneira a se alcangar a igualdade de oportunidades de
sobrevivéncia, de desenvolvimento pessoal e social entre os membros de
uma dada sociedade. Em saude, as desigualdades sociais se apresentam
como desigualdades diante do adoecer e do morrer, reconhecendo-se a
possibilidade de redugéo dessas desigualdades, de modo a garantir condigdes
de vida e saude mais iguais para todos (TEIXEIRA, 2011).

Na universalizacdo do direito a saude, a equidade esta de maneira
estreita e vinculada as mudancgas das politicas de saude no interior de um
processo de alteragao da relagdo do Estado com a sociedade, o que vale
dizer, da alteragao do sistema de poder no pais (NUNES, 1999). Para Teixeira
(2011), a nogao de integralidade diz respeito ao leque de ag¢des possiveis para
a promocao da saude, prevencgao de riscos e agravos e assisténcia a doentes,
implicando a sistematizagao de praticas que vém sendo desenvolvidas para o
enfrentamento dos problemas e o atendimento das necessidades de saude.

As Doencas Raras sao caracterizadas por uma ampla diversidade de
sinais e de sintomas que variam n&o s6 de doenca para doenga, mas também
de pessoa para pessoa pela mesma condi¢cao (WIEST, BALBINOTTO-NETO,
2010). Em geral, sao crbnicas, progressivas, degenerativas e, havendo
casos de serem incapacitantes, afetam a qualidade de vida do paciente. O
diagnodstico das Doencas Raras é dificil e demorado, o que leva os usuarios a
ficarem meses ou mesmo anos aguardando o resultado. Tal tempo é associado
a inumeros servigos de saude, em que o0s pacientes sdo submetidos algumas
vezes a tratamentos inadequados até que obtenham o diagndstico definitivo
(BRASIL, 2014).

O Brasil possui politicas publicas delineadas que garantem o direito ao
tratamento das Doengas Raras como s&o as Portarias n° 199/2014 - Politica
Nacional de Atencgéo Integral as Pessoas com Doengas Raras do SUS. No
Espirito Santo, temos a Portaria 027-R/2014 referente a implantacdo de
uma Rede de Atengdo em Genética Médica e Atencao Especializada para
as Doencas Raras. No entanto, a demora na efetivacdo dessas politicas
transparece quando alguns medicamentos apenas sao ofertados pelo sistema
publico de saude mediante Portarias especiais (BRASIL, 1995; 2001; 2014;
ESPIRITO SANTO, 2014) e a prépria politica vai de encontro a questdes
bioéticas que envolvem temas como equidade, recursos escassos e reserva
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do possivel

Nos ultimos anos, Pinto et al. (2019) destacam que houve um interesse
maior em diversas vertentes, sobretudo na ampliacdo dos investimentos
em pesquisa que tém sido alavancados pela introdugdo de mecanismos
regulatorios e incentivos econémicos. Inclusive, as colaboragdes entre o setor
publico e a industria farmacéutica, associacdes de pacientes e pesquisadores

também tém potencializado os avangos no campo das Doengas Raras.

A ocorréncia de “variagao” natural ou genética expressa em “diferencas”
individuais, advindas da interagao de processos sociais e bioldgicos, produz
“diversidade” nos espacos coletivos sociais e “desigualdades” nas populacdes
humanas. Por sua vez, estruturas sociais, processos politicos perversos e
politicas de governo sem equidade geram desigualdades relacionada a
renda, a educacéao e a classe social, portanto “inequidades”, correspondendo
a injustica social (ALMEIDA, 2011).

A inclusdo social € um conjunto de meios e agcdes que combatem a
exclusdo aos beneficios da vida em sociedade, provocada pela falta de
classe social, origem geografica, educagao, idade, existéncia de deficiéncia
ou preconceito racial e sexual (STAINBACK; STAINBACK, 1999). A limitagao
das pessoas nao diminui seus direitos, porque sao cidadaos e fazem parte da
sociedade como qualquer outro individuo (GODOQY et al., 2000).

Na falta de uma estruturacdo publica adequada para o tratamento
de Doencas Raras, a sociedade vocaliza suas demandas nos espagos
participativos do SUS e comisso pressiona o Estado a aperfeigoar o tratamento
dessas doengas em respeito aos principios da universalidade e integralidade
(AITH et al., 2014). No Brasil, ha urgéncia em efetivar as politicas publicas para
criacao de maior quantidade de Centros de Atencao as Doencas Raras, até
mesmo porque esse tipo de enfermidade, por sua importancia social, requer
do Poder Publico uma atencéao diferenciada, por meio de financiamento, para
garantir o atendimento a esta populagao.

1 Ateoria da reserva do possivel nao se refere direta e unicamente a existéncia
de recursos materiais suficientes para a concretizagdo do direito social, mas a
razoabilidade da pretensado deduzida com vistas a sua efetivacao, ou seja, a decisao
por uma ou outra possibilidade deve ser tomada mediante a ponderacao dos bens e
interesses em questéo, segundo critériq %% E)roporcionalidade (MANICA, 2007).



A Politica Nacional de Atencdo Integral as Pessoas com Doencgas
Raras? (Portaria n° 199/2014, descrita na integra no Capitulo 1), no Brasil,
define diretrizes quanto a oferta de tratamento para individuos afetados
por Doengas Raras no SUS. Ela surgiu como consequéncia de um grande
esforgo e pressao dos cidadaos, com o objetivo de reduzir a mortalidade e
morbidade por individuos com Doencas Raras. O projeto define um plano
anual de agdes, apoio financeiro e logistico, e ainda prevé a criagdo de um
banco de dados nacional (importante para facilitar o acesso a drogas de alta
custo e a testes genéticos, por exemplo) e a criagao de centros de referéncia
para o tratamento. Dessa forma, esses centros devem ser capazes de avaliar
0s usuarios, realizar o tratamento, os testes genéticos, os procedimentos e o

diagndstico e oferecer aconselhamento genético (PASSOS-BUENO, 2014).

Desde a publicagdo da Portaria n° 199/2014, observa-se uma clara
limitagado geografica dos Servigos de Referéncia. Ha somente sete hospitais
habilitados, localizados nos estados de Sdo Paulo, Pernambuco, Goias, Rio
de Janeiro, Parana e Rio Grande do Sul, além do Distrito Federal. Além de
nao compreenderem todas as regides do Pais, as instituicdes habilitadas nao
se encontram, em alguns casos, na capital daquele estado, o que dificulta o
acesso dos pacientes (INTERFARMA, 2018).

Interfarma (2018) ainda ressalta que gargalos estruturais ainda se
mantém e precisam ser enderegados para garantir o cuidado integral, como
a estruturacao consistente e ampla para centros especializados, a evolugao
no processo de elaboracao e publicagcdo dos protocolos clinicos que definem
o tratamento de Doencgas Raras como prioritario e a superagao dos desafios
regulatérios relacionados aos medicamentos 6rfaos, que aumentam a
judicializagdo e causam danosos custos sociais e econémicos as familias e

ao Pais.

Sendo assim, as Doencas Raras apresentam um amplo numero de
sintomas e de sinais, por conseguinte, ha uma vasta lista de encaminhamentos
medicos. A partir do diagndstico, o usuario permanece realizando o
acompanhamento com meédicos especialistas como geneticista, cardiologista,

endocrinologista, dentre outras especialidades.

2 A politica adota a mesma definicdo da Organizagdo Mundial de Saude para
as Doencgas Raras que afetam 65 de 100.000 individuos, ou seja, 1,3 pessoas para
cada 2.000 individuos. 39




Segundo Rechmann e Magalhaes (2018), as instancias gestoras do SUS
preveem a dispensagao gratuita de medicamentos excepcionais. Todavia,
em virtude do alto custo a que estdo associados, o fornecimento desses
medicamentos tem ocorrido de forma irregular, por vezes sendo suspenso

sem previsao de retorno.

Diante dessa falha na assisténcia farmacéutica estatal, verifica-se que
os portadores de Doengas Raras tém ajuizado demandas pleiteando-os,
com fundamento no direito a saude. Além disso, muitas das Doencgas Raras
ainda nao apresentaram medicamento na lista do SUS, assim tratamentos
alternativos séo sugeridos de forma a aumentar a perspectiva e qualidade de

vida do usuario.

Os tratamentos ofertados, mesmo que em menor quantidade, sdo a
fisioterapia, acompanhamento nutricional, fonoaudiélogo, equipamentos
especializados, além do proprio medicamento, quando existente. O problema
existente para a realizacido do tratamento comecga quando ha dificuldade em
se conseguir uma consulta com especialidades médicas como o neurologista,
oftalmologista, dentre outros, além da falta de medicamentos, dentre outras
dificuldades citadas na subcategoria anterior, as quais levam os responsaveis
por essas criangas a buscar auxilio na rede particular ou em entidades
filantropicas. Segundo um dos depoimentos, a espera é grande e, se 0s
proprios ndo buscam e insistem no tratamento adequado no servigo de saude

publica ou privada, sua filha n&o teria o desenvolvimento atual:

[...] Elafaz fisioterapia, fonoaudiélogo, terapia ocupacional, nutricionista...
Mas os que sdo dificeis sdo o neurologista e o ortopedista, ja que a crianga
com Prader Willi, precisa desse acompanhamento por conta da elasticidade.
E nada disso conseguimos na rede publica. Tivemos que recorrer a rede
privada. Porque hoje, se a gente fosse procurar um neurologista no Estado,
demoraria mais de um ano. Aqui ndo tem nem agenda para 0 ano que vem.
Nem a endocrinologista, de trés em trés meses, eu nhdo consegui marcar
pra minha filha. O acompanhamento quase que néo existe e, se 0s pais nao
buscarem recursos e as vezes lugares filantropicos ou voluntariado, néo

conseguem fazer o tratamento”.
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Entendendo que 80% das Doengas Raras sao de etiologia genética,
sendo 75% se manifestando entre zero e cinco anos de idade, essa doenca
contribui ainda de forma significativa para a morbimortalidade nos primeiros
18 anos de vida. Indicadores tao perversos como esses, tornam evidente a
necessidade de se pensar uma politica de assisténcia que garanta um futuro
melhor, insergao social para essas criangas e para seus cuidadores, em geral
familiares, que abandonam todas as atividades para assumir exclusivamente
este papel (INTERFARMA, 2013).

Outro problema €& perceptivel para aqueles que moram em cidades
menores, onde, para conseguir o tratamento necessario para a manutengao
da qualidade de vida do seu filho, os pais precisam recorrer a iniciativa privada,

como citado no depoimento:

[...] ele faz fisioterapia todos os dias. Mas faz pelo plano de satde. Porque
onde eu moro é dificil, ainda mais todo dia. O lugar que teria disponibilidade
duas vezes por semana é tado longe que o que eu ia gastar indo para la, é o

que eu gasto no plano.

Os profissionais demonstraram desconforto quanto ao atendimento e a
disponibilidade de meios e de recursos para 0 encaminhamento ao tratamento
dos usuarios, uma vez que ha necessidade de atendimento multidisciplinar.
Como ressaltam Horovitz et al. (2006), a Genética Médica € multidisciplinar
em esséncia, assim como colaborativa. Dessa forma, o atendimento se
torna demorado, na tentativa de acolher a todos conforme preconizados nos
protocolos, como na fala da enfermeira descrita abaixo:

“Nés, da Equipe de Fibrose, estamos conseguindo trabalhar com hora
marcada. Mas os usuarios ainda esperam um pouco, porque as vezes demora
2h e meia uma consulta, mas isso varia de usuario para usuario. Nao da para
saber. Além disso, o nimero de consultérios é limitado. E uma disputa para

ver quem vai usar para atender os usuarios...”

Abaixo, a gastroenterologista complementa a narrativa da enfermeira:

-41 -



“Geralmente atendemos em equipe. O ideal seria que cada um tivesse
a sua sala, mas a gente tenta adaptar em uma sala s6 mesmo. Nos dividimos

em especialidades para tentar dar um suporte mais completo.”.

A falta de estrutura eficaz de atendimento aos usuarios com Doencgas
Raras sobrecarrega o sistema de saude. Médicos, enfermeiros, fisioterapeutas
e outros profissionais da saude ja sdao mobilizados no tratamento das
complicacbes das Doencas Raras e durante o periodo de busca por
diagnodstico, porém esses esfor¢os ocorrem de maneira difusa e pontual. A
execucao das politicas oficiais aperfeicoaria o trabalho dessas equipes que,
com as diretrizes estabelecidas pelo Programa, pode se tornar mais focada e
com maior grau de resolubilidade (INTERFARMA, 2018).

A geneticista ainda aponta outra questdo, que é a necessidade de
exames complementares e para diagndéstico, mas a inexisténcia do servigo
e disponibilidade no servico pesquisado, como expressado no depoimento
abaixo:

“O usuario vem ao Hospital, agenda a consulta com a gente, na data
marcada fazemos a consulta e encaminhamos a especialistas e exames
especificos quando necessario. Radiografia e os exames laboratoriais de
rotina, nos ndo temos dificuldade em realizar, até porque temos o laboratorio
aqui dentro do Hospital. Ressonancia, densitometria 6ssea, audiometria,

exames mais especializados desse tipo s&do mais complicados para conseguir”.

A Interfarma (2018) refor¢ca a necessidade de Unidades de Atencao
Especializada e Reabilitagdo além de mais Centros de Referéncia espalhados
pelo pais, dotados com profissionais qualificados e especialistas, cuja fungéo
€ fundamental para garantir a realizagdo de diagndstico precoce e preciso e
para o correto monitoramento e avaliagdo da evolugao clinica dos usuarios.
Os profissionais buscam fazer o maximo para dar aos usuarios o atendimento
necessario conforme informa a nutricionista: “[...] a gente se vira como pode.
Por menos estrutura que temos, sempre damos um jeitinho, entdo ndo é um

servigo otimo, mas fazemos o que esta ao nosso alcance”.
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Horovitz et al. (2006) também observam a dificuldade do estabelecimento
de servigos de genética, mesmo em ambientes de ensino, nos quais quase
metade tem seu atendimento clinico em genética vinculado a outras areas
(pediatria, clinica médica ou endocrinologia). Nessas instituigdes, muitos dos
que atuam na especialidade acabam fazendo-o como “desvio de funcio”,
acumulando outras atribuicbes, desperdicando parte da capacidade que
os diferencia e que poderia ser mais bem aproveitada. O servigo para os
profissionais ndo € em tudo ruim. Ha recompensa segundo a fala da Assistente
Social:

“E uma motivagdo muito grande quando eu vejo que a minha atuacéo
esta trazendo beneficios para esses usuarios, fazendo alguma diferenca na
vida dessas pessoas”.

Embora existam necessidades que precisam ser supridas ainda pelo
sistema de saude, todos os usuarios qualificam o atendimento como “muito

”

bom”, “6timo”, “ndo tenho o que reclamar” e, mais especificamente, um
usuario diz: “Sempre fui muito bem atendido. Excelente. Me surpreendeu
muito”. Além disso, ndo houve reclamacgdes quanto aos profissionais, apenas
elogios: “atenciosos”, “excelentes”. “Aqui é perfeito. Me traz seguranca.
Porque tivemos um medo inicial. Depois da primeira consulta, ja ficamos mais

seguros, conscientes dos problemas que podemos ter, as dificuldades’.

Tendo em vista a caréncia do usuario, o déficit de profissionais, insumos
e uma estrutura adequada sao necessarios artificios e conhecimento para
se conseguir, por meio dos direitos constitucionais, o que |he é necessario.
Por exemplo, citamos que, para atuar nos programas, € exigido do assistente
social, conforme Cavalcanti e Zuco (2009, p. 78), “um olhar interdisciplinar e,
portanto, a superagao da fragmentagao do saber e das praticas profissionais”.
Além disso, os autores ainda citam que “a interdisciplinaridade do trabalho,
soma-se a necessidade de acbes intersetoriais, pois as demandas dos
usuarios nao sdo, em muitos casos, plenamente respondidas com o0 acesso
a politica de saude”.
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Quando se refere a inclusao social e, de certa forma, ao cumprimento
dos principios estabelecidos pelo SUS, verificamos a narrativa da Assistente
Social sobre a percepcédo de uma mae de usuario com Doencas Raras: “Ouvi
de uma méae outro dia que a inclusgo € uma ilusgo, porque a realidade € muito
diferente do que falam. Ai vejo o quanto é frustrante para eles”. As familias de
usuarios com esse tipo de acometimento necessitam de maior atengao por
parte do governo.

A pneumologista relata seu ponto de vista: “Tudo o que eu vejo de
Doengas Raras, com exce¢do da Fibrose Cistica aqui no Espirito Santo, que
esta um pouquinho mais estruturado, € a partir de medidas judiciais. Dessa
forma, acredito que, se eles precisam conseguir qualquer coisa a partir de
medida judicial, isso ndo é inclusdo em politica publica. Posso estar enganada
na minha santa ignorancia. Mas se tiver que pegar um papel com um juiz para
poder comprar um remeédio, ele ngo esta incluido”.

E preciso pensar em como promover a inclus&o social usando a categoria
equidade, nao tratando de forma igual pessoas desiguais, e criar programas
que privilegiem os grupos populacionais mais desprovidos, na tentativa de
Ihes favorecer o acesso aos servigos. Esse deve ser o objetivo fundamental
para as politicas publicas de saude (MARSIGLIA; SILVEIRA; CARNEIRO
JUNIOR, 2005). Do ponto de vista dos responsaveis, 13 dos 16 se sentem
incluidos, e o restante alega que “as vezes faltam algumas coisas que a gente
precisa, entdo ele deixa a desejar’.

Outro usuario faz uma importante reflexao: “[...] até o momento, eu nédo
procurei saber dos meus direitos, algumas coisas que conseguimos foram
por conta de pesquisa que fizemos. Como eu ndo procurei saber sobre 0s
direitos, a legislacdo, ndo tenho como lutar por eles. Mas o servigo deixa a
desejar. A grande verdade é que o Estado ndo da um suporte. As familias que
tém uma crianga com uma Doencgas Raras ndo tém suporte, ndo tém aquela

devida atencdo. A ndo ser quando vao para a midia’.

Ao serem abordados quanto a participagdo em algum grupo ou ONG
qgue discute e tenta encaminhar os desafios dessa populagdo, nenhum deles
participava, muitos por morar no interior do estado e porque as reunidées do
grupo sao realizadas em Vitoria. No entanto, muitos deles utilizam os servigos
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da APAE, devido ao restrito numero de funcionarios e em consequéncia
de atendimentos fornecidos no servico pesquisado. Dessa forma, sao
estabelecidas parcerias com entidades privadas como a Confederagao
Nacional das Cooperativas Médicas (UNIMED) e 6rgaos como a APAE, Centro
de Reabilitagdo Fisica do Espirito Santo (CREFES), Centro Regional de
Especialidades (CRE), que realizam parte do acompanhamento e tratamento
dos usuarios com Doencgas Raras.

Outro usuario relata sua percepcao: “[...] frequentamos a APAE para
fazer a fisioterapia. Ela é uma grande parceira dessas pessoas. Mas nés
vemos que nao existe incentivo la (por parte das politicas e governantes). A
APAE de Vila Velha, se vocé visse o ambiente a qual aqueles profissionais
trabalham, € precario. E sdo pessoas capacitadas, importantes para a gente.
E uma associacdo a qual o governo ndo esta nem ai, ele apenas encaminha

pra l4. E um lugar meio que esquecido pelo governo”.

Na expectativa pela melhora dos servicos de saude, na busca pelo
minimo necessario ao atendimento a esses usuarios, muitas sdo as sugestdes
citadas pelos profissionais e familiares, dentre elas, um usuario relata: 7...]
precisa parar de faltar os medicamentos. Porque quem precisa usar esse
medicamento é que sente quando falta”; o outro rebate: “acho que deveria
ter um local especial, com estrutura melhor e mais adequada, tanto para o
usuario como para os profissionais”, e para outro usuario, ‘[...] deveria ter
outros centros de fisioterapia. Pelo menos um em cada municipio, para ficar
mais perto”. Dentre os profissionais, 90% acreditam que a estrutura adequada

€ a maior mudanga necessaria.

A fisioterapeuta cita um importante fator de mudanca: “Acho que precisa
haver conscientizagdo, conhecimento. Por exemplo, a Sindrome de Down, ha
alguns anos, o que era? E o que é hoje? E mostrar a esse usuario que ele
€ capaz, como qualquer outro. Ele tem um erro genético, pode ser grave ou
nem tanto, porém 