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RESUMO

Doencas raras sédo aquelas que ocorrem quando ha dano ou alteracdo no estado
de saude do individuo e ndo acontecem com extrema frequéncia comparado as
doencas consideradas mais comuns. Elas constituem um importante problema de
saude coletiva que ndo é devidamente reconhecido, o que implica a negligéncia de
informacBes fundamentais quanto ao nivel de conhecimento social que deveriam
contribuir para uma gestdo de saude publica significativa. Para tal, a pergunta
norteadora deste material foi: Qual € o nivel de informacao da populacéo brasileira
sobre a existéncia dessas doencgas? Assim, o objetivo principal foi conhecer o grau
de informacédo da populacdo acerca das doencas raras. A metodologia adotada foi
uma pesquisa aplicada, de abordagem qualitativa e procedimentos técnicos
documentais e bibliograficos, com objetivos exploratorios e descritivos. A partir
disso, foi definido doencas raras através da literatura cientifica, elaborou-se um
guestionario on-line e uma entrevista estruturada aplicados na internet a fim de
descobrir o nivel de desconhecimento da populagéo brasileira sobre doencas raras
e os desafios comuns aos gestores dos 17 estabelecimentos de saude habilitados
como Servico de Referéncia em Doencas Raras pelo Ministério da Saude. Entre os
principais resultados e conclusdes estdo que 58,7% da populacdo é orientada no
assunto enquanto 41,3% ainda tange ao desconhecimento, sendo necessario ainda
haver campanhas de educacdo em saude direcionada ao percentual de publico
leigo. Aléem disso, obteve-se a resposta de apenas 1 instituicdo entre as 17
habilitadas revelando a necessidade dos gestores da salde em apoiar e
implementar acfes para identificacdo precoce desse tipo de enfermidade e que as
doencas raras ainda s&o invisiveis para muitas pessoas. A partir dos resultados
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obtidos foi produzido um e-book direcionado a populacdo geral com o intuito de
disseminar informacfes importantes sobre a temética.

Palavras-chave: Doencas Raras, Saude Publica, Desconhecimento.

1. INTRODUCAO

No &mbito da Saude Publica, as doengas raras constituem um importante problema
de saude coletiva que ndo é devidamente reconhecido. O desconhecimento social
acerca deste assunto reflete a negligéncia de informacdes fundamentais porque
omitem questionamentos referentes ao nivel de informacao social e da realidade de
acessibilidade aos tratamentos que deveriam contribuir para uma gestédo publica
significativa. Este assunto € potencializado pela complexidade no diagndstico e no
tratamento e, ainda, pelo reduzido mercado consumidor de medicamentos e

noticias referentes as doencas raras. O que seria entdo uma doenca rara?

De acordo com a Subcomissédo Especial de Doencas Raras (BRASIL, 2019), a
Organizacdo Mundial da Saude (OMS) orienta que as doencas raras afetam até 65
pessoas em cada 100 mil individuos, isto €, 1,3 pessoas para cada 2.000 individuos.
Algumas dessas doencas sao confundidas com doengas mais comuns por
apresentarem manifestacdes clinicas semelhantes no organismo dos afetados
causando sofrimento clinico e psicossocial a eles, assim como a seus familiares.
Apesar de existirem medicamentos para tratar os sintomas, a maioria delas nédo tem
cura, sendo crbnicas, progressivas e incapacitantes podendo levar o individuo a

Obito se nédo tratadas adequadamente.

Segundo o Ministério da Saude (2020a), no mundo sao cerca de 300 milhdes de
pessoas com alguma doenca rara e estima-se mais de 6 mil tipos de doencas raras
com 80% delas de origem genética e 20% advindas de diferentes causas como:
ambientais, infecciosas, imunoldgicas, entre outras. Essas doencas ndo afetam
apenas a um grupo, mas diferentes grupos heterogéneos. Como consequéncia, a
dificuldade no diagndstico, no tratamento, na organizacao dos servicos de saude e
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até mesmo na formulacdo de politicas publicas sdo alguns dos problemas
enfrentados quando o assunto sdo doencas raras no pais.

No Brasil, estima-se 13 milhdes de pessoas que apresentam alguma delas.
Segundo a Subcomissdo Especial de Doencas Raras, o numero de casos €
equivalente a aproximadamente 6% da populacéo brasileira (BRASIL, 2019). Muito
embora existam algumas politicas publicas em prol do enfrentamento das doencas
raras, discute-se sobre o gerenciamento eficaz dessas doencas dentro do Sistema
Unico de Satde (SUS), assim como a oferta de diagnostico correto, tratamento e
acesso aos medicamentos. Além disso, pouca informacao sobre essas doencas é

direcionada a populacgéo geral.

Ao estudar e observar o baixo nivel de desenvolvimento de pesquisas e trabalhos
cientificos acerca do tema doencas raras na area publica de saude — comparado
aos existentes sobre outras doencas —, busca-se contribuir para esta area ao
responder, como questdo-guia desta pesquisa, a partir de uma determinada
amostra populacional, qual é o nivel de informacado da populacédo brasileira sobre a
existéncia dessas doengas?

Em funcéo da atividade do Estado de responsabilizar-se pela democratizacdo do
acesso a saude publica no Brasil, o Sistema Unico de Satde (SUS) garante acesso
integral, universal e gratuito para todos os brasileiros, como € apresentado na
Constituicao Federal (BRASIL, 1988). Com isto, esta pesquisa justifica-se devido as
frequentes judicializacfes que resultam pela dificuldade da Administracdo Publica
da saude em atender toda demanda, associada a complexidade na gestdo das
doencas raras, na distribuicdo de medicamento, oferta de profissionais, institutos

especializados e politicas publicas.

Sendo assim, o objetivo principal desta pesquisa foi conhecer o grau de informacéao
da populacdo acerca das doencas raras. Além disso, foram objetivos especificos:
definir doencas raras através da literatura cientifica; elaborar um questionéario e
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aplica-lo na internet a fim de conhecer o nivel de desconhecimento da populacéo
sobre doencas raras; conhecer os desafios comuns aos gestores dos 17
estabelecimentos de saude habilitados como Servico de Referéncia em Doencas
Raras pelo Ministério da Saude; e criar um e-book direcionado a populacao geral

com o intuito de disseminar informac6es importantes sobre a tematica.

Esta pesquisa esta estruturada em seis capitulos. O primeiro capitulo refere-se a
introduc&@o que procura posicionar o leitor sobre a importancia do tema, a questao
problema e os objetivos que se pretende alcancar. O segundo busca um
embasamento tedrico sobre a definicdo de doencas raras, o seu contexto na saude
publica e as dificuldades que cercam os seus detentores através da invisibilidade
do conhecimento comum. O terceiro, por sua vez, descreve 0s procedimentos
metodoldgicos utilizados para realizar a coleta e analise dos dados. O quarto
capitulo apresenta os resultados e a discussdo a partir da analise dos dados do
guestionario on-line e da entrevista estruturada. Por fim, no capitulo cinco séo

apresentadas as consideracoes finais, seguidas das referéncias bibliograficas.

2. REFERENCIAL TEORICO

2.1 DEFINICAO DE DOENCAS RARAS E O SEU CONTEXTO NA
SAUDE PUBLICA

A literatura cientifica de doencas raras entende que nao existe uma defini¢cdo Unica
para este termo (BARBOSA; PORTUGAL, 2020; BRASIL, 2019; NADER, 2020).
Contudo, as organizacgdes internacionais de saude buscaram estabelecer que uma
doenca rara fosse considerada quando ha condi¢cdo anormal, dano ou altera¢des
no estado de saude de um individuo. Dessa forma, entende-se que elas néo
ocorrem com extrema frequéncia comparado as doengas mais comuns, isto &, elas
atingem um reduzido numero de individuos quando se é comparado a populacao

em geral.
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A Organizacdo Mundial de Saude (OMS), estima que haja no mundo 400 milhdes
de pessoas com algum tipo de doenca rara em cada 7 bilhdes de pessoas, nUmero
equivalente a cerca de 6% a 8% da populacdo mundial que possui algum tipo de
doenca rara (NADER, 2015). O Ministério da Saude estima que haja entre 6.000 a
8.000 diferentes doencgas raras em todo o mundo, um ndmero bastante expressivo
guando acometem um percentual significativo da populagcéo (BRASIL, 2019) e que,
segundo Aith et al. (2014, p. 19), “menos de mil doengas raras se beneficiam de um
minimo de conhecimento cientifico; parte delas dispbe de métodos diagnosticos,
sem contar com tratamento reconhecido, enquanto outras possuem varias opc¢oes

de tratamento”.

No ambito internacional, cada pais define suas formas de mensurar a quantidade
proporcional que a sua populacdo é atingida. Até 2009, o quadro abaixo
apresentado por Alain Denis em Policies for Orphan Diseases and Orphan Drugs
(2009, p. 10) foi uma das formas de mensurar. Em contrapartida, Nader (2015)
informa que, atualmente, nos Estados Unidos mensura-se que 1 em cada 1.500
pessoas tem alguma doenca rara; no Japao a contagem é feita de 1 em cada 2.500
pessoas. A autora aborda ainda o continente Europeu considerando 1 em cada
2.000 pessoas que possuem alguma doenca rara e informa que, na

Unido Europeia, cerca de 30 milhdes de cidadaos tém alguma doenca rara.

Quadro 1: Definicdes de Doencas Raras com base na prevaléncia

Paises Prevaléncia em 100.000 Origem da Designacéao

Estados Unidos 66 Orphan Drug Act 1983

Unido Europeia = 50 Regulation EC n° 141/2000

Japéo 40 Orphan Drug Act 1993

Austrdlia 11 Orphan Drug Program 1997

Suécia 10 Swedish National Board of Halth and Welfare

Franca 50 Regulation EC n° 141/2000

Holanda 50 Regulation EC n° 141/2000
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OoMS 50 Organizacdo Mundial da Saude

Fonte: Denis (2009, p. 10)

No Brasil, o conceito adotado de doencas raras é o atual da Organizacdo Mundial
da Saude (OMS): doenca que afeta até 65 pessoas em cada 100.000 individuos.
Este nUmero estima que ha aproximadamente 13 milhdes de pessoas que possuem
alguma delas no pais. Esta estatistica & equivalente a aproximadamente 6% da
populacdo brasileira, divulgada pela Subcomissdo Especial de Doencas Raras
(BRASIL, 2019).

As Diretrizes para Atencéo Integral as Pessoas com Doencas Raras no ambito do
Sistema Unico de Salde (SUS), que estdo coerentes com a portaria n® 199, de 30
de janeiro de 2014, em seu art. 3° considera doencas raras aquelas que afetam até
65 pessoas em cada 100.000 individuos, isto €, 1,3 pessoas para cada 2.000
individuos, estando coerente com a definicdo de “Doenca Rara” apresentada pela
Organiza¢do Mundial da Satde (SAUDE, 2020a). Apesar de ser um quantitativo
pouco incidente, em conjunto, se mostra um problema significativo de saude

publica.

Independentemente do numero, o impacto de uma Unica
doenca rara pede ser extremamente severo para a pessoa
doente, seus familiares e toda a sociedade. (...). Além disso,
é preciso ainda notar que a opcéo do Sistema Unico de Satde
em priorizar as doengas mais comuns € logicamente contraria
a priorizacdo das doengas mais raras. Isso pode gerar muitas
dificuldades na implementacdo de politicas publicas
especificamente voltadas para as doencas raras, na medida
em que os proprios médicos recebem instrucdo académica
com foco nas doencas mais prevalentes, priorizando a
atencao basica. Contudo, é preciso deixar claro que a Atencao
Primaria & Salde ndo exclui a aten¢gdo em genética médica,
pois h& doengas genéticas que podem néo ser consideradas
raras — ou seja, prevaléncia menor do que 65 casos por
100.000 habitantes. Assim, poderia haver maior integracdo
entre essas duas areas, agregando valor ao cuidado prestado
na Atencao Priméria & Saude (BRASIL, 2019, p. 19).
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Embora sejam pouco frequentes quando consideradas de forma isolada, 0 nimero
de individuos com uma doencga rara é relevante, visto que existem mais de 6 mil
doencas distintas. O estudo sobre as doencas raras levanta uma questao
importante que € a nocao de universalidade e de integralidade da saude publica
brasileira instituidas pela Constituicdo Federal (BRASIL, 1988). Isso demonstra um
entrave quando se trata da baixa prevaléncia dessas doencas que estao
diretamente associadas aos tratamentos que requerem alto custo de investimento
do Sistema Unico de Saude (SUS).

Outra questdo caracteristica é que aproximadamente 80% delas tém etiologia
genética e sdo causa de grande morbimortalidade, segundo Lima (2018, p. 16).
Ainda, de acordo com as Diretrizes para Atencao Integral as Pessoas com Doencas
Raras no ambito do Sistema Unico de Satde (SAUDE, 2020a), as doencas raras
foram classificadas em sua natureza como: de origem genética e de origem nao

genética.

A unido de diferentes doencas sob o conceito de “doencas raras” permitiu a
elaboracao de politicas, ao redor do mundo, que contemplam necessidades de um
grande grupo de individuos. Esta forma de classificar pessoas — pessoas com
doencas raras — foi construida por atores de um movimento social e, de certa forma,
€ consequéncia de uma série de eventos que ocorreram no século XX. Contudo,
além de serem importantes no ambito politico, as classificacées interagem com o
individuo em seu contexto social, uma vez que é nele que as ideias surgem e se
desenvolvem, como aponta Lima (2018, p. 19). Sendo assim, devido a sua propria
definicdo e classificacdo, as pessoas com doencas raras trilham caminhos
diferentes daqueles que tém doencas mais comuns dentro das Redes de

Assisténcia a Saude.

Desta maneira, a instituicdo de uma Politica Nacional de Atencédo Integral as
Pessoas com Doencas Raras representa um avango na incorporacdo de minorias
ao sistema de saude, o que é um caminho para a reducdo de iniquidades do
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sistema. Sem duvida, a participacdo da sociedade civil organizada, como
associagdes de pacientes com doengas raras, em sua elaboracéo € um ponto chave
para o fortalecimento da democracia (LIMA, 2018, p. 111).

Entretanto, ainda assim, € preciso a criacdo de uma politica de salde una, dirigida
especificamente as doengas raras visto que “[...] surge o problema de doengas (ou
grupo de doencas) que sao atendidas por politicas distintas sobrepostas a Politica
Nacional de Atencado Integral as Pessoas com Doencas Raras, que apresentam
diferentes graus de efetividade, o que quebra a equidade do sistema” (BRASIL,
2019, p. 38). Dentro das 58 politicas nacionais em Saude Publica existentes hoje
no Brasil, as doencas raras podem ser “contempladas dentro dos obijetivos
especificos de algumas dessas politicas ou programas nacionais” (BRASIL, 2019,
p. 43). Logo, é necesséaria uma analise critica acerca do panorama geral da gestao
das doencgas raras e sua incidéncia determinante na populacdo brasileira para
instalacdo de politicas publicas eficazes através de uma atencédo especifica do
Estado.

Para Iriart et al. (2019), as doencas raras sdo um importante problema de salde
publica que ainda sdo pouco estudadas. “Breve pesquisa realizada no Scielo
Regional com os descritores ‘doencga genética rara’ ou ‘doencgas raras’ aponta a
existéncia de, respectivamente, 65 e 1143 referéncias, das quais apenas seis
faziam parte da colegcdo Saude Publica” (IRIART et al., 2019, p. 3638).

Sendo assim, 0 universo das doencas raras é plural e complexo e, como tal,
representa um enorme desafio para a definicao de politicas estatais e o atendimento
publico a esta populacédo. A particularidade de cada caso ndo pode obscurecer a
universalidade dos direitos. A implementacdo das politicas tem que atender a
especificidade e singularidade das doencas raras e dos seus
portadores, assumindo a dificil tarefa de uma continua (re)configuracdo dos servigcos
e dos profissionais em funcao da integralidade do cuidado e das necessidades da
pessoa e da sua familia (BARBOSA; PORTUGAL, 2015, p. 34).
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2.2 AS DIFICULDADES QUE CERCAM AS PESSOAS COM
DOENCAS RARAS ATRAVES DA INVISIBILIDADE DO
CONHECIMENTO COMUM

O desconhecimento social acerca das implicagdes que cercam a populagdo com
doencas raras € preocupante diante da urgéncia atual. Conforme explica Portugal
(2013), é importante a visibilidade sobre as doencas raras na comunidade civil

brasileira.

As pessoas com doengas raras Sdo um pequeno numero, um
pequeno grupo, uma minoria. As minorias sdo facilmente
ignoradas. A irrelevancia estatistica € pretexto para o
desinteresse e o desconhecimento: da populagédo, dos
governos, da ciéncia, da industria farmacéutica. O
conhecimento e a informagéo sdo cruciais para lutar contra a
invisibilidade, para combater o estigma, para que o raro deixe
de ser o outro. E preciso investigar, conhecer, investir,
informar, divulgar. Conhecer as doencgas: os sintomas, 0S
diagnésticos, as pesquisas clinicas, as terapéuticas.
Conhecer as pessoas: Quem sdo? Quantas sdo? Onde
estdo? Como lidam com a doenga? Como vivem? Saber que
elas sdo mais do que a doengas (PORTUGAL, 2013, p. 26-
27).

A invisibilidade sobre o conceito de doencas raras e suas implicacbes € um fator
preponderante para o desconhecimento, o desinteresse e a abnegacéo, inclusive
entre os familiares. Barbosa e Portugal (2015) reiteram o preconceito para com o

desconhecido, para com o “raro” exclui o/a doente e a familia:

Isso €, sobretudo gravoso, dado os custos acrescidos que as
familias das pessoas com doencas raras tém que comportar
para proporcionarem as mesmas condi¢cdes de igualdade de
oportunidades ou para salvaguardarem garantias basicas de
dignidade humana a essas pessoas. Estas familias pagam
mais em areas como a saude, a educacdo, alimentacgéo, etc.,
custos acrescidos que o nivel de apoios pecuniarios atribuidos
pelo Estado ndo permite colmatar (BARBOSA; PORTUGAL,
2015, p. 36).
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O desconhecimento sobre as doencas raras tem como consequéncias: a demora
no diagndstico, que pode chegar a varios anos; o estresse psiquico do paciente e
de sua familia; a diminuicdo de renda familiar por abandono de trabalho em nome
de buscar a causa de sintomas ndo compreendidos, além do surgimento de

complicacg@es irreversiveis e do tratamento tardio (LIMA, 2018, p. 52).

Isso mostra um problema até mesmo no seio familiar. Lima (2018, p. 19) revela que
a experiéncia de viver com uma doenca rara afeta ndo s6 o individuo, mas as
pessoas que 0 cercam, ou seja, a questao nao reside na doenga somente, mas no
modo como a biomedicina, em especial os médicos, acolhem suas demandas. A
demora do processo de diagnéstico, a falta de informacéo e a auséncia de um
tratamento especifico sdo alguns dos pontos destacados pelas familias. Luz (2014,
p. 78) afirma que a necessidade de conhecimento sobre a doenga rara no micro
contexto familiar esté vinculada as questdes relacionadas ao tratamento, cuidados
requeridos, direitos como pessoa com doenca rara e novas pesquisas publicadas,
sendo os pais, geralmente submetidos ao sentimento de frustracdo pela falta de

conhecimento nos servicos de saude, profissionais de salde e sociedade em geral.

Abaixo, o quadro 2 e 3 de Matos (2017, p. 7-8), revela de forma esquematizada
COMO ISSO Se apresenta as pessoas com doencas raras, como a falta de informacéao
da sociedade dificulta, em varios aspectos, a vida desses individuos no alcance dos
direitos no &mbito da saude publica.

Quadro 2: Caracteristicas de Exclusdo de Pessoas com Doencas Raras

Tornam-se invisiveis as outras pessoas, ja que a deficiéncia resultante da doenca é sobre
determinante ao seu status de pessoa;

Tornam-se intocaveis, ja que o estigma que portam, isto €, as mudancas em seus corpos, causam
estranheza, pavor ou repulsa naqueles que fortuitamente atravessam seus caminhos;

Sao rotulados como incapazes por precisarem de tecnologias assistivas, por terem convalescenca
subita ou longa e por terem limitagdes ao que é convencionado de “vida comum”.

Fonte: Matos (2017)
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Quadro 3: Principais Problemas que Portadores de Doencas Raras Enfrentam

A falta de acesso a diagnostico correto, com longos itinerarios diagnosticos, muitas vezes
equivocados e imprecisos;
A falta de informacéo sobre a doenca e sobre onde obter ajuda de profissionais de saude;

A falta de cuidados multiprofissionais de salde apés o diagndstico inicial;

O alto custo dos poucos medicamentos disponiveis e o0 custo do cuidado continuado que,
combinado com a falta de beneficios sociais e reembolso, causam a pauperizacao das familias;

As consequéncias sociais das manifestacdes das doencas, ja que muitos destes pacientes sédo
pessoas com necessidades especiais, 0 que gera estigmatizacdo, isolamento, exclusdo e
discriminacdo, bem como reducédo das oportunidades profissionais.

Fonte: Matos (2017)

Logo, a invisibilidade do conhecimento comum acerca dos entraves enfrentados
pelas pessoas com doencas raras é restritiva do seu préprio direito, pois, segundo
Barbosa e Portugal (2015, p. 7), raramente as pessoas com doencas raras e as
suas familias sdo ouvidas e raramente elas sao consideradas sujeitos ativos e

implicados.
3. PROCEDIMENTOS METODOLOGICOS

Foi realizada uma pesquisa classificada quanto a sua natureza como aplicada, ou
seja, objetiva gerar conhecimentos para aplicacao pratica e dirigida a solu¢des de
problemas especificos. Quanto a sua abordagem é qualitativa, logo tende-se a
analisar dados indutivamente. Quanto aos procedimentos técnicos define-se como
pesquisa documental, pois a pesquisa se utiliza de fontes primarias, a partir de
levantamentos bibliograficos em dados governamentais, publicacdes de 6rgéaos,
entre outros. Quanto aos objetivos do método foi definida como exploratéria e

descritiva.

Considerando o levantamento bibliografico elaborado foi realizada uma pesquisa
bibliografica, onde buscou-se discutir a definicAo de doencas raras com base na
literatura cientifica de autores como Jorge Alberto Bernstein Iriart (2019) e Fernando
Aith (2014), contribuintes da literatura dessas doencas.
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Por meio da pesquisa aplicada, foi criado um questionario on-line na plataforma
Google Forms para o levantamento de dados quantitativos a respeito do grau de

conhecimento da populacdo acerca das doencas raras.

A composicdo do questionario abrangeu 16 perguntas de mdltipla escolha e
discursivas, divididas em trés sec¢0es: a primeira, contendo identificagdes pessoais
dos respondente (género, idade, estado, escolaridade, profisséo e se o entrevistado
€ portador de doenca rara); a segunda secao tratou dos questionamentos gerais do
publico em torno do seu conhecimento comum sobre doencas raras; e terceira, da
averiguagdo dos portadores — caso teve facilidade ou n&o, em obter tratamento ou

medicamentos adequados, seja no SUS ou na rede privada (Apéndice A).

Chamamos atencdo para a pergunta numero 10 que se refere a “Como vocé
conceituaria uma doenca rara?”, na qual as respostas foram diversas, sendo assim,
foram tratadas por aproximacdo de conceitos de modo que fosse possivel analisar

as respostas.

O critério para escolhé-lo e dispara-lo foi a sua praticidade na obtencédo de
informacd@es diversas em um prazo curto de tempo que alcancasse o maior nimero
de pessoas possivel. Para isso, 0 universo da pesquisa foi limitado a amostragem
ndo probabilistica por conveniéncia, isto €, ndo foi exigida uma pré-selecdo do
publico respondente. A pesquisa foi divulgada nas midias sociais como o Facebook,
Instagram, Twitter, E-mail e Whatsapp e alcancou, por meio de acesso aleatorio ao
guestionario, um publico diverso que viabilizou a construcdo desta pesquisa
computando 1.110 respondentes de novembro de 2020 a marco de 2021. Foram
elaborados graficos e tabelas com o contetdo das respostas, utilizando o software

Microsoft Excel e Word.

Além disso, foi realizada uma entrevista com roteiro estruturado composta de 9
perguntas direcionadas aos gestores dos estabelecimentos de saude que atendem
pacientes com doencas raras. O critério para a escolha dos estabelecimentos foi a

59

RC: 125885
Disponivel em: https://www.nucleodoconhecimento.com.br/saude/doencas-raras



https://www.nucleodoconhecimento.com.br/
https://www.nucleodoconhecimento.com.br/saude/doencas-raras
https://www.nucleodoconhecimento.com.br/

MULTIDISCIPLINARY SCIENTIFIC JOURNAL  REVISTA  CIENTIFICA  MULTIDISCIPLINAR ~ NUCLEO DO

0 ) NUCLEO ID() CONHECIMENTO ISSN: 2448-0959

https://www.nucleodoconhecimento.com.br

importancia das instituicbes no tratamento das principais doencas raras,
devidamente reconhecidas pelo Ministério da Saude.

Para o contato com as instituicdes, encaminhamos um e-mail explicando a proposta
da pesquisa e a entrevista para preenchimento em anexo, a fim de compreender 0s
desafios comuns enfrentados pelos gestores dos 17 estabelecimentos habilitados
como Servico de Referéncia em Doencas Raras pelo Ministério da Saude (Apéndice
B).

Esta entrevista tratou de informacdes como: 0 apoio, a atuagdo e o tratamento
disponibilizado pelas Instituicbes/Associacdes aos pacientes e seus colaboradores
e o suporte efetuado pelo Estado em relacdo a cada uma dessas
Instituicbes/Associacdes (Apéndice D). Entre as instituicbes comunicadas, apenas
uma encaminhou a resposta da entrevista dentro do prazo estabelecido.

Como produto desta pesquisa, informac¢des foram reunidas com o intuito de criar
uma ferramenta informativa sobre doencas raras. Sendo assim, foi produzido um e-
book direcionado a populacdo geral com o intuito de disseminar informacdes
importantes sobre a tematica que sera publicado através da internet e midias sociais

das autoras.
4. RESULTADOS E DISCUSSAO

O resultado desta pesquisa identifica que 41,3% das pessoas desconhecem ou néo
possuem informacgdes sobre o tema, 0 que leva a questiona-los sobre a definicdo
de uma doenca rara onde 16% né&o responderam porgue nao sabem seu significado.
Com a resposta de apenas 1 estabelecimentos de saude habilitados como Servico
de Referéncia em Doencas Raras pelo Ministério da Saude, foi identificado que sua
maior dificuldade é gerir as enormes filas de espera dos pacientes. A partir dos
resultados obtidos neste artigo e outras informagdes reunidas, foi produzido um e-
book direcionado a populacdo geral com o intuito de disseminar informacdes
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importantes sobre a temética. O acesso ao e-book pode ser feito através do
seguinte link:
https://drive.google.com/file/d/1nsmC40WVIiOKy1lr2Ewmh7jAurT7IhX4Gd/view?us
p=sharing.

4.1 ANALISE DA COLETA DE DADOS DO QUESTIONARIO ON-LINE

Através dos resultados obtidos das 1.110 pessoas, temos que: o publico de alcance
€ 70% feminino com a média de idade variando entre 20-25 anos (23,7%) morando
em maior numero na regido Sudeste do pais — Rio de Janeiro (RJ) (71,4%), Séo
Paulo (SP) (8,5%) e Minas Gerais (MG) (3,7%) —, com excecao do Acre (AC),
Amapa (AP), Rondénia (RO) e Tocantins (TO) que ndo alcangou nenhuma pessoa.

A maioria dos participantes possuem ensino superior (41%) com profissdo na area
de Economia, Administracdo e Nego6cios (11,7%), Educacdo (11,2%), outras
profissdes (33,4%) ou sédo desempregados/aposentados/estudantes ou do lar
(29,8%). Chama-se a atencéo para o fato de que o desconhecimento sobre doencas
raras atinge, proporcionalmente, todos os setores da populacéo e ndo a uma classe
especifica. E possivel observar ainda, que apenas 43 pessoas tém doencas raras,
uma estimativa de 3,9% do total participantes dessa pesquisa — 96,1% equivalem
as outras 1.067 pessoas. No entanto, descobrir-se-4 a seguir que este niamero é

falso.

Ao analisar o questionamento “Qual doenga rara vocé é portador?” foram
identificadas 42 doencas, dentre elas, 32 sdo doencas raras e 10 nao séo
consideradas raras. Esta selecéo foi rigorosamente feita com base nos bancos de
dados de doencas raras disponiveis on-line (HON, 2018; ORPHANET, 2021). Esta
separacao altera o quantitativo de pessoas com doencas raras obtido anteriormente
para 35 pessoas — agora 3,1% — visto que as 10 doencgas consideradas nao raras

sdo doencas comuns que foram citadas por pessoas que provavelmente né&o
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souberam responder adequadamente ao questionario ou aquelas que acham que a

doenca que eles detém é rara.

A lista contendo as 32 doencas raras foram colocadas no Apéndice A. As mais
citadas sdao: Anemia Falciforme (5); Ceratocone (Queratocone ou Cérnea Cbnica
(5); Doenca de Chron (3*); Vitiligo (3*) e Espondilolistese (2). Atencéo especial para
0s asteriscos que significam que uma pessoa tem mais de uma doenca rara: uma
pessoa tem Doenca de Crohn e Hidrosadenite Supurativa, assim como outra pessoa
tem Psoriase Palmo-Plantar e Vitiligo. Isto configura, portanto, 32 doencas raras e
35 pessoas com elas. As 10 doengas comuns, por sua vez, sao: Cancer de intestino
(1); Doenca de Paget do Osso (Tumor de Células Gigantes no FEmur Esquerdo)
(1); Espondilite Anquilosante (1); Reumatismo (1); Sindrome de Osgood-Schlatter
(1); Tireoidite de Hashimoto (1); Ulcera nervosa, gordura no figado, ansiedade (1) e
Von Willebrand (1). Assim, configuram-se como 8 pessoas com 10 doencas

comuns.

Por sua vez, o questionamento “Teve facilidade em obter medicamento e tratamento
adequados?” demonstra que 51,4% das pessoas com alguma das doencas raras
tiveram facilidade em obter medicamento e tratamento adequados, enquanto 48,6%

nao tiveram facilidade.

O ultimo questionamento desta se¢do, que complementa o anterior, “Se tratou pelo
SUS ou rede privada? Como foi experiéncia?”, revelou que as pessoas com
doencas raras se tratam mais pela rede privada (37,1%), seguido do SUS (31,4%).

Apenas 14,2% fazem tratamento em ambas as redes.

Chama-se a atencdo para as pessoas que relataram que n&o fazem tratamento
porque a doenca ndo tem cura ou tratamento (11,4%) e as pessoas que nao
responderam a questao (5,7%). A experiéncia descrita por eles revela problemas

maiores no SUS, ocasionando uma migragdo para a rede privada. Para as anélises
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dos dois ultimos questionamentos, ndo foram consideradas as 8 pessoas que

responderam erroneamente e possuiam doencgas comuns.

O questionamento referente & como as pessoas conceituariam uma doenca rara,
com base apenas nas 933 respostas colhidas, a partir da andlise das 177 que néo
responderam, demonstrou que a maior parte das respostas concentrou-se em: “ndo
sabe definir’; “uma doenga sem cura”; “poucas pessoas possuem”; “de baixa
incidéncia ou pouco comum”; e ainda “pouco diagnosticada”. Com isso, observa-se
que o maior numero de pessoas compreende, mas ainda hd uma escassez de
entendimento, principalmente ao analisar de que forma as pessoas Obtém

informacdes sobre essas doencas.

A maioria informa-se através de noticias, jornais ou internet (64%), por meio de
algum portador (21,8%) ou no ambito profissional (17,5%). Outros individuos ndo
adquiriram algum entendimento consideravel sobre o tema, reverberando que o
desconhecimento das doencas raras ainda € prejudicial para a coletividade gerando
o desinteresse, antipatia, preconceito, entre outras implica¢cdes negativas, o que
leva diretamente ao maior problema em torno delas: desinformacéo (69,5%),

caréncia de tratamento (61,8%) e auséncia de acessibilidade (27,6%).

Assim, ao observar as instituicées, apenas 16,5% das pessoas afirmaram que ja
souberam de algumas instituicdes especializadas em doencas raras, entre elas, as
mais citadas foram: Instituto Fernandes Figueira (IFF) — FIOCRUZ, Associacao de
Pais e Amigos dos Excepcionais (APAE), Rede Sarah - Hospital Sarah Kubitschek,
Associagdo de Assisténcia a Crianga Deficiente (AACD), Hospital Universitario
Clementino Fraga Filho (HUCFF) — UFRJ, entre outros.

Importante ressaltar que se revelou uma predominancia de instituicdes localizadas
na cidade do Rio de Janeiro, indicando o perfil majoritario dos entrevistados.
Algumas pessoas citaram, ainda, organizacbes que ndo sdo especificas para
tratamento de doencas raras e, com isso, 89,4% dos individuos revelaram que
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nenhuma dessas entidades € perto da prépria localidade, sustentando a tese de
como é dificil o itinerario, ou seja, a acessibilidade das familias em busca do

diagnéstico e o tratamento correto da doenca rara.

Por fim, 95,1% responderam que acham importante disseminar mais informacéo
acerca de doengas raras na sociedade e 94,6% afirmaram que divulgariam um e-
book para que as informac¢des sobre doencas raras sejam propagadas, dando base

para um dos objetivos da pesquisa.

Sendo assim, é importante enfatizar que as doencas raras sao um problema de
salde publica e que sua invisibilidade acerca do conhecimento comum é prejudicial
para a coletividade. Nesse sentido, a administracdo puUblica deve intervir
precisamente e criar politicas publicas para a educagdo em saude e integracéo
social.

4.2 RESULTADO DA PESQUISA AOS SERVICOS DE REFERENCIA

A analise dos resultados da entrevista contou com o retorno de apenas 9
Instituicbes/Associacdes. As perguntas estdo dispostas no Apéndice D e
questionaram os desafios mais comuns aos gestores, como é o tratamento aos
pacientes e o aporte efetuado pelo Estado. Dentre as 9 respostas, 6 foram
mensagens eletrénicas para aguardar atendimento. Outras 2 encaminharam um e-
mail para o coordenador responsavel pelo servigco de Doencas Raras para obtencéo
das respostas que, até 0 momento da pesquisa, nao foi respondido.

Apenas a AACD de Recife (PE) informou que fosse encaminhado um e-mail formal
para a técnica responsavel por meio do envio de um oficio para obtencédo de
resposta, o que nao significaria garantia de respostas informadas por eles. As
respostas fornecidas pelas demais Instituicdes/Associacdes foram mensagens
eletrbnicas agradecendo o0 contato, mas nenhuma se manifestou sobre o
questionario enviado.
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Apéds o envio do e-mail formal, a AACD de Recife (PE) respondeu a entrevista
estruturada. Com base nas respostas da Coordenadora Assistencial da Associacéo
de Assisténcia a Crianca Deficiente (AACD), ao ser questionada sobre as suas
maiores contribuicdes na area e no atendimento das doencas raras, foi apontado
que é um Centro de Reabilitagdo que, entre as linhas de cuidado, estdo as Doencas
Raras dentro da clinica de DNM (Distrofia Neuromuscular), onde prestam

assisténcia nas terapias conforme quadro funcional de cada paciente.

Quanto as maiores dificuldades na gestédo da associacéo, a Coordenadora acredita
que é gerir as enormes filas de espera. Questionada sobre o suporte efetuado pelo
Estado a Associacéo, ela afirma que o Estado oferece o devido apoio a AACD (PE).
A Associacdo ndo trata doencas raras especificas, mas disponibiliza informacdes

e/ou faz alguma acdo de campanha de conscientizacdo sobre doencas raras.

A Coordenadora acredita ainda que a porcentagem anual de pacientes que utilizam

0s servicos da instituicdo esteja entre 5% a 10%.
5. CONSIDERACOES FINAIS

Em suma, esta pesquisa buscou contribuir para a area ao tentar responder qual € o
nivel de informacao da populagéo brasileira sobre a existéncia das doencas raras?
Com a ajuda do objetivo principal que foi conhecer o grau de informacédo da
populacdo sobre as doencas raras foi possivel responder e compreender que 58,7%
das pessoas conhecem um pouco sobre as doencas raras, sendo necessario ainda
haver campanhas de educacdo em saude direcionada ao percentual de publico
leigo (41,3%). Além disso, faz-se necessario promover informagdes sobre medidas

e

de prevencdo (quando é o caso) e acgOes direcionadas ao atendimento das

demandas que os pacientes possuem

Em relacdo as instituicdes que possuem demanda para esse tipo de atendimento,
destaca-se uma unidade em Recife, no estado de Pernambuco que, ao responder
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a entrevista, relata que o maior desafio € gerir as enormes filas de espera dos
pacientes, revelando necessidade dos gestores da saude em apoiar e implementar
acdes para identificacdo precoce desse tipo de enfermidade. E importante que a
Administracdo Publica esteja preparada para atender e encaminhar o paciente de

acordo com a sua demanda para o tratamento adequado.

A invisibilidade das pessoas com doencas raras ainda € um problema que se pode
observar durante a pesquisa, o que torna imprescindivel conscientizar e advertir o
coletivo sobre a importancia do conhecimento sobre o assunto, jA& que o
desconhecimento pode acarretar negativamente na vida do portador, desde a

ineficiéncia das politicas publicas até o estigma social.

Esta pesquisa apresenta como limitacdes as respostas ao questionario on-line —
que foi restringido a quem teve acesso ao link de divulgacéo e, por isso, ndo abrange
0 numero total da populacao brasileira — e a dificuldade na pesquisa documental e
bibliografica por ndo existirem muitos materiais sobre este tema em especial. Com
iSs0, este artigo ndo teve o intuito de esgotar a discussao sobre esse tema, mas o
de incentivar outros pesquisadores a se aprofundarem sobre o contexto das
doencas raras no Brasil. Com vistas a fomentar as informacdes, foi elaborado pelas
autoras um e-book visando disseminar informacfes significativas acerca das
doencas raras que podem ser acessadas através do link disponibilizado no capitulo
quatro deste artigo.
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APENDICE A — PERGUNTAS E RESPOSTAS DO QUESTIONARIO ON-LINE
Quadro 1: Perguntas e Respostas do Questionario On-line

N°  PERGUNTAS RESPOSTAS N° DE
RESPOSTAS

IDENTIFICACAO
01 Feminino 777
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Género Masculino 320
(mdltipla-escolha) Ndo binario 13
02 Idade Menor de 18 143
(multipla-escolha) 18-20 139
20-25 263
25-30 130
30-40 189
40-50 149
Maior de 50 97
03 Estado Acre (AC) 0
(multipla-escolha) AleEes (1) g
Amapa (AP) 0
Amazonas (AM) 8
Bahia (BA) 18
Ceara (CE) 5
Distrito Federal (DF) 5
Espirito Santo (ES) 13
Goias (GO) 7
Maranhao (MA) 6
Mato Grosso do Sul (MS) 7
Mato Grosso (MT) 4
Minas Gerais (MG) 41
Para (PA) 3
Paraiba (PB) 7
Parana (PR) 28
Pernambuco (PE) 14
Piaui (PI) 1
Rio de Janeiro (RJ) 793
Rio Grande do Norte (RN) 12
Rio Grande do Sul (RS) 16
Rond6nia (RO) 0
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Roraima (RR) 1
Santa Catarina (SC) 17
Sao Paulo (SP) 95
Sergipe (SE) 3
Tocantins (TO) 0
04 Escolaridade Ensino Fundamental 51
(mdltipla-escolha) Ensino Médio 448
Ensino Superior 455
Pés-Graduacao 156
05 Profisséo Administracéo, Economia e 130
Negdcios
(discursiva) Direito 13
Educacao 125
Engenharia e Arquitetura 10
Saude 80
Outras 371
Desempregado/ 331

Aposentado/Estudante/Do Lar

N&o informado/Nao tem 50
06 E portador de doenca rara? SIM 43 (35)
(multipla-escolha) NAO 1067 (1075)
PORTADORES DE DOENCAS RARAS
07 Qual doenca rara € portador? Anemia Falciforme 5
(discursiva) [
Angiomiolipoma Renal 1

Ceratocone (Queratocone ou 5
CérneaCobnica)

Charcot-Marie-Tooth (CMT) 1
Doenca de Chron 3*

Doenca de Coats (Telangiectasia 1
Retiniana ou Retinite Exsudativa)

Encefalite Limbica 1

Epidermdlise Bolhosa 1
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Epifisidlise da Anca 1
Espondilolistese 2
Gefs (Glomeruloesclerose 1
Segmentar e Focal)

Hidradenite Supurativa 1*
Paralisia de Bell 1
Polimiosite 1
Psoriase Palmo-Plantar 1*
Pdrpura Trombocitopénica 1

Idiopética (PTI) (Trombocitopenia
Priméria Imune)

Retocolite Ulcerativa Crbnica 1

Sindrome Antifosfolipide (Sindrome 1
do Anticorpo)

Sindrome de Ehlers-Danlos 1

(Frouxiddo dos 0ssos)
Sindrome de Meniére 1

Sindrome de Turner 1

Sindrome Fibromidlgica Reumatica 1
Idiopatica ou Multifatorial

Talassemia Beta Intermediéria 1
Vitiligo 3*

08 Teve facilidade em obter  SIM 18
medicamento e tratamento .
adequados? NAO 17
(multipla-escolha)

09 Rede Privada 13
Se tratou pelo SUS ou rede privada? sy =
Como foi a Experiéncia? Parceria SUS/Privado 5
(discursiva) N&o tratou 4

N&o responderam a questéo 2

CONHECIMENTO

10 Como vocé conceituaria uma N&o sabe definir/N&o respondeu -

doenca rara? (discursiva)
Uma doenca sem cura -
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Ja obteve alguma informacao
relevante sobre doencas raras?
(multipla-escolha)

Se sim, como? (multipla-escolha)

Qual o maior problema que vocé
percebe em torno das doencas
raras?

(multipla-escolha)

J& ouviu falar de alguma instituicdo

especializada em doencas raras?
Se sim, é perto da sua localidade?
(discursiva)

Acha importante disseminar mais
informacéo acerca de doencgas
raras na sociedade? (mdltipla-
escolha)

Divulgaria um e-book para que as
informacdes sobre doengas raras
sejam  propagadas? (mdultipla-
escolha)

Fonte: Elaborado pelos autores.
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Poucas pessoas possuem

De baixa
comum

incidéncia ou pouco

Pouco diagnosticada

SIM

NAO

E profissional de saltde ou trabalha

com pessoas da area
Conhece alguém que é portador

Noticias, jornais ou internet
Outros

Acessibilidade
Desinformacéo

Tratamento

Outros

SIM

NAO

SIM
NAO
TALVEZ
SIM
NAO

652
458

126

157
460
45

306
771
686
16

111
999

1056

46

1026
59

DO
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APENDICE B - OS 17 ESTABELECIMENTOS DE SAUDE
HABILITADOS COMO SERVICO DE REFERENCIA EM DOENCAS
RARAS PELO MINISTERIO DA SAUDE

Quadro 2: 17 estabelecimentos de saude habilitados como Servico de Referéncias em Doencas
Raras pelo Ministério da Saude

Hospital de Apoio de Brasilia, Hospital Santa Casa de Vitoria,
Distrito Federal Vitoria (ES)

Associacado de Pais e Amigos dos Excepcionais, Hospital Materno Infantii de Brasilia
Anapolis (GO) (HMIB), Brasilia (DF)

Associagao de Assisténcia a Crianga Deficiente, HC de Ribeirdo Preto,

Recife (PE) Ribeiréo Preto (SP)

Hospital Pequeno Principe Hospital Infantil Albert Sabin,

de Curitiba (PR) Fortaleza (CE)

Instituto Fernandes Figueira (IFF), Hospital Universitario Walter Cantidio,
Rio de Janeiro (RJ) Fortaleza (CE)

HC POA, HC da Unicamp,

Porto Alegre (RS) Campinas (SP)

Ambulatério de Especialidade da Faculdade de Hospital Infantil Jodo Paulo I,
Medicina ABC, Santo André (SP)

Belo Horizonte (MG)
Associacdo de Pais e Amigos Excepcionais, Hospital Infantil Joana de Gusmaéo,

Salvador (BA) Florian6polis (SC)
Hospital Universitario Professor Edgard Santos

(HUPES), Salvador (BA)

Fonte: Elaborado pelos autores
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APENDICE C — CONCENTRACAO DOS 17 ESTABELECIMENTOS
DE SAUDE HABILITADOS COMO SERVICO DE REFERENCIA EM
DOENCAS RARAS PELO MINISTERIO DA SAUDE POR REGIAO

Grafico 1: Concentragdo dos 17 estabelecimentos de salde habilitados como Servigo de Referéncia
em Doencas Raras pelo Ministério da Saude por regido
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Fonte: Elaborado pelos autores.
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APENDICE D — PERGUNTAS DA ENTREVISTA ESTRUTURADA

Quadro 3: Perguntas feitas as instituicdes/associag6es via midias sociais

PERGUNTAS

01
02
03
04
05
06
07

09

Nome, idade e cargo

Qual o nome da Instituicio que presta servigo e tempo de permanéncia que estd no cargo?

Quais sdo as suas maiores contribuigdes na drea e no atendimento das Doencas Raras?

Quais os maiores desafios na gestdo da Instituigio?

A nstituicio recebe apoio suficiente do Estado?

A Instituicdo trata de uma doenca rara especifica ou ndo? Se sim,_ quais?

A Instituicio disponibiliza informacées e/ou faz alguma acio de campanha de conscientizacio
sobre Doencas Raras?

O gestor disponibilizaria o nosso questionario para as pessoas que utilizam os servigos prestados
pela instituicdo?

Qual a porcentagem anual de pacientes que utilizam os servigos da instituigio?

Fonte: Elaborado pelos autores.

Enviado: Julho, 2022.

Aprovado: Agosto, 2022.

! Graduagdo. ORCID: 0000-0002-5307-3321.
2 Graduagdo. ORCID: 0000-0003-1994-6333.
8 Graduagdo. ORCID: 0000-0001-7481-5577.
4 Orientador. ORCID: 0000-0001-5492-4960.
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