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Resumo — Introducdo: A doenca rara € considerada aquela que acomete até 65
pessoas em cada 100.000 individuos, ou seja, 1,3 pessoas para cada 2.000
individuos. Geralmente as doencas raras sdo cronicas, tem curso progressivo,
incapacitante e pode ser degenerativa com grandes chances de evoluir para ébito.
Metodologia: Estudo de revisédo integrativa de literatura usando coleta de achados
cientificos, foi utilizada a estratégia PICO, a qual possibilita a procura de evidencias
cientificas segundo o objeto do estudo. Para o levantamento dos achados
cientificos, realizou pesquisa nas bases de dados BVS, PubMed e Google
Académico. Resultados e Discussfes: Foram analisados 24 artigos, que
correspondem a 70,58% dos artigos coletados no inicio desta pesquisa. O sistema
anico de saude por meio da atencdo primaria a saude — como porta de entrada,
instituicdo acolhedora e direcionadora do plano terapéutico para os pacientes com
doencas raras — e dos niveis especializados de atencdo a saude que funcionam
como locais de confirmagdo diagnéstica,estabelecimento de procedimentos
terapéuticos e centros de pesquisa dessas doencas e tudo que as envolvem.
Consideracdes Finais: Mesmo com o0 ganho de espacgo que as doengas raras vem
conquistando na atencdo nacional a saude, essas enfermidades sdo um desafio
diagndstico e terapéutico que o Sistema Unico de Salde, em seus varios niveis de
atencdo, possui funcao preventiva, diagnostica e terapéutica
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Analysis of the management of rare diseases in the United
Health System (SUS) in Brazil.

Abstract — A rare disease is considered one that affects up to 65 people per 100,000
individuals, that is, 1.3 people per 2,000 individuals. Rare diseases are usually
chronic, have a progressive, disabling course and can be degenerative with high
chances of progressing to death. Methodology: An integrative literature review study
using the collection of scientific findings, the PICO strategy was used, which enables
the search for evidence scientific studies according to the object of study. For the
survey of scientific findings, a search was carried out in the VHL, PubMed and
Google Scholar databases. Results and Discussions: 24 articles were analyzed,
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corresponding to 70.58% of the articles collected at the beginning of this research.
The unified health system through primary health care - as a gateway, welcoming
institution and guide of the therapeutic plan for patients with rare diseases - and the
specialized levels of health care that function as places of diagnostic confirmation,
establishment of therapeutic procedures and research centers for these diseases
and everything that involves them. Final Considerations: Even with the gain in space
that rare diseases have been conquering in national health care, these diseases are
a diagnostic and therapeutic challenge that the Unified Health System, in its various
levels of care, has a preventive, diagnostic and therapeutic function.

Keywords:Comprehensive Health Care. Rare deseases. Management. SUS.
Introducao

Segundo Ministério da Saude, Brasil (2014), no Brasil, por Lei, é considerada
doenca rara aquela que acomete até 65 pessoas em cada 100.000 individuos, ou
seja, 1,3 pessoas para cada 2.000 individuos. A Portaria No. 199, de 30 de janeiro
de 2014, objetiva reduzir a morbimortalidade e melhorar a qualidade de vida dos
individuos por meio da promocéo, prevencédo, diagndstico precoce e tratamento ou
controle da incapacitacéo desses pacientes (BRASIL, 2014).

Para isso, a portaria instituiu a Politica Nacional de Atencdo Integral as
Pessoas com Doencas Raras (PNAI-PDR), aprovando as Diretrizes para Atencéo
Integral as Pessoas com Doencas Raras no ambito do Sistema Unico de Satde, em
especial & Rede de Atencao as Pessoas com Doencas Cronicas e outras condicdes
de saude (BRASIL, 2014).

O Ministério da Saude, Brasil (2022), aborda a Linha de Cuidados a pessoas
com Doencas Raras (DRs), na perspectiva assistencial, como um grupo de
condicBes crbnicas de maior complexidade definidas como aquelas com duracéo
superior a 12 meses, que acometem gravemente determinado 6rgdo ou sistema
organico, necessitando de aten¢éo, acompanhamento e tratamento especializado e
gue possuem baixa perspectiva de cura associado a um alto custo no sistema de
saude e grande impacto na vida das familias afetadas.

Segundo Amaral e Rego (2020), frequentemente as doencas raras sao
crdnicas, tem curso progressivo, incapacitante e pode ser degenerativa com grandes
chances de evoluir para Obito. Outro aspecto importante dessas doencas € a
escassez de tratamentos especificos, muitas vezes realizando-se apenas terapias
paliativas. Ainda conforme os autores, no Brasil, as discussdes sobre pessoas
portadoras de doencas raras tornaram-se reais a partir da portaria n°199/2014 e,
frequentemente, esses pacientes enfrentam uma responsabilizacdo de
sobrecarregar o sistema publico de salde devido altos custos das medicacfes e a
grande quantidade de demandas judiciais por estes medicamentos (BRASIL, 2014).

E importante salientar que foram estabelecidos dois eixos estruturantes, que
permitem classificar as condi¢des raras de acordo com suas caracteristicas comuns,
com a finalidade de dar seguimento adequado e otimizar a légica dos cuidados
(BRASIL, 2022, p. 16). Dessa forma, segundo essa Linha de Cuidado, as doencas
raras sdo classificadas em dois eixos: Eixo | - Doengas de Origem Genética e Eixo |l
— Doencas de Origem N&o- Genética.

Bedin et al. (2021) trazem que as doencas raras geralmente tem causa
genética e, muitas vezes, apresentam sintomatologia inespecifica. Atualmente,
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essas doencas tem tido um reconhecimento cada vez maior, tendo destaque o papel
do Sistema Unico de Satde (SUS) no manejo das mesmas. Além disso, os autores
ainda ressaltam que a Atencdo Primaria a Saude (APS) atua no acolhimento,
encaminhamento e monitoramento do plano de tratamento desses pacientes e,
segundo Ministério da Saude, Brasil (2022), os servi¢cos especializados devem estar
integrados a APS.

Além disso, Gimenez-Lozano et al. (2022) ressalta que o diagndéstico nas DRs
geralmente é tardio, gerando impacto na vida dos pacientes e das familias, e sdo
mais escassos sendo realizados em grupos especificos de patologia impedindo uma
definicdo mais abrangente e, consequentemente, sendo pouco compartilhado no
meio cientifico.

O numero exato de doencas raras ndo é conhecido, estima-se que existam
entre 6.000 e 8.000 tipos diferentes de DRs. Oitenta por cento decorrem de fatores
genéticos, as demais advém de causas ambientais, infecciosas, imunolégicas, entre
outras (BRASIL, 2014, p. 6).

O presente estudo busca analisar a conducéo dos casos de Doencas Raras em
pacientes no sistema unico de saude no Brasil. Para tanto é essencial responder ao
questionamento: como é realizado o manejo de doencas raras nos niveis de atencéo
do SUS? A tematica abordada levanta muitos questionamentos, ainda nao
esclarecidos, sobre as doencas raras. Os diversos debates sobre as doencas raras
fazem com que o manejo destas doencas, nos diversos niveis de atencéo, ainda
seja uma incognita e gere efeitos cumulativos no decorrer dos anos.

Material e Métodos

Trata-se de uma pesquisa qualitativa e transversal, de abordagem descritiva do
tipo Revisdo Integrativa da Literatura usando coleta de achados cientificos, onde foi
estabelecido que seriam obtidos por meio de bases de dados on-line, publicados de
2013 a 2022, objetivando constatar e compreender situacdes que afetam a
populacdo (SOARES et al., 2014). E necessario que os autores elaborem hipdteses
e, a partir disso, cheguem a conclusdes acerca do tema, o que possibilita que a
pesquisa seja satisfatoria (OLIVEIRA et al., 2017).

Foi utilizada a estratégia PICO, a qual possibilita a procura de evidencias
cientificas segundo o objeto do estudo e, segundo Araudjo (2020), € um modelo
conceitual proposto com os itens: populacdo ou paciente ou problema (P -
population), a intervencdo ou exposicao (I - interest), a comparacéo da intervencgao
ou da exposicéao (C - control) e os resultados (O - Outcome).

Para o levantamento dos achados cientificos, realizou pesquisa nas bases de
dados BVS, PubMed e Google Académico. Os Descritores em Ciéncias da Saude
(DeCS/MeSH) ser acessados no portal PubMed ou BVS. Os descritores utilizados
foram: P(population): "Sistema Unico de Saude" and "Doencas Raras"; | (interest):
"Praticas de Saude Complementares e Integrativas" and "Assisténcia Paliativa" and
"Custos de Tratamento" and "Diagndstico Precoce"; C (control): "Acesso aos
Servigos de Saude" and "Procedimentos Terapéuticos" and "Encaminhamento a um
Especialista"; O (Outcome): "Assisténcia Integral a Saude" or "Integralidade em
Saude" and "Equipe de Assisténcia Multidisciplinar" and "Plano de Tratamento".

Como critérios de inclusdo foram utilizados artigos cientificos, teses e
dissertacbes na area da saude, trabalhos publicados nas linguas inglesa e
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portuguesa, estudos com pacientes acometidos por doencas raras € 0 manejo
desses no sistema Unico de salude em seus variados niveis de atencao. Os critérios
de excluséo foram trabalhos que ndo contemplassem a teméatica estudada e/ou que
fossem publicados até 2012.

Foram encontrados artigos aptos para contribuicdo nos resultados da pesquisa,
inicialmente foram coletados 34 artigos pelo titulo. Apés leitura e andlise, foram
selecionados 29 para leitura na integra e, destes, 5 foram excluidos por nao
atenderem aos critérios selecionados.

Resultados e Discusséo
A partir da revisdo das literaturas foram analisados 24 artigos, que

correspondem a 70,58% dos artigos coletados no inicio desta pesquisa. As
caracteristicas, de 12 desses 24 trabalhos, estdo descritos no quadro a seguir,

conforme ordem alfabética do titulo dos artigos.

QUADRO 1 — Descrigéo dos trabalhos selecionados

Autores Titulo Ano Objetivo Principais Resultados
SILVA, R.A. etal. | Arede de apoio 2020 Compreender a O cuidado familiar
social no cuidado construcéo da empreendido perpassou
adoencararaeo rede de apoio por momentos complexos
protagonismo social para o sem acompanhamento
familiar. , regular com servigos e
cuidado de um profissionais de satde, em
jovem com gue a rede de apoio social
doenca rara. construida pela familia foi
essencial no enfrentamento
das adversidades impostas
pela doenca.
IRIART, J.A.B. et | Da busca pelo 2019 Analisar os Observou- se que a
al. diagndstico as itinerarios experiéncia da doenca
incertezas do terapéuticos de genética rara, além de ser
tratamento: pacientes com um desafio em si pelo
desafio do doencas carater debilitante e
cuidado para as genéticas raras incapacitante, é agravada
doencas nas cidades do por problemas de ordem
genéticas raras Rio de Janeiro, pratico-relacionais e
no Brasil. Salvador e Porto | burocrético-institucionais
Alegre, tendo por | que ndo se resolvem com a
foco os desafios chegada a um servico
materiais, especializado.
emocionais e
estruturais
enfrentados na
busca por
diagnéstico e
tratamento.
AMARAL, M.B.; Doencgas raras na | 2020 O presente artigo | A ciéncia tem conseguido
REGO, S. agenda da se propbe a oferecer novas
inovagdo em discutir as muitas | possibilidades terapéuticas
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salide: avangos e
desafios na
fibrose cistica.

complexidades
envolvidas na
incorporacgédo de
novas tecnologias
em salde para
doencas raras,
tomando como
foco central da
discussao o caso
da fibrose cistica.

para as doengas raras. As
discussdes no campo da
saude publica precisam
abracar essa
complexidade, participando
ativamente do debate,
enfrentando ao lado dos
pacientes os desafios da
implantacdo de politicas
diferenciadas de cuidado e
de pesquisa que realmente
viabilizem o acesso as
novas tecnologias em

salde.
BEDIN, K. et al. Doencgas raras e 2021 Refletir sobre a A experiéncia refletiu
praticas de Saude abordagem das positivamente na formacao
Coletiva: relato de doencgas raras no | médica, possibilitando a
experiéncia na contexto da interlocugdo de
formacgéo médica. Atencdo Priméaria | conhecimentos teorico-

a Saude. praticos na perspectiva do
cuidado humanizado,
incluindo a abordagem as
pessoas com doengas
raras, de modo a garantir a
integralidade,
demonstrando, assim, a
necessidade de abordar o
atendimento também na
Atencao Primaria a Saude
e ndo apenas em servicos
especializados.

FELIPE, R.N.R. Fatores de 2020 Ampliar a Identificou-se os seguintes

et al. Vulnerabilidade compreensao fatores de vulnerabilidades:
em itinerarios sobre conflitos falta de informacdes;
terapéuticos de éticos vivenciados | despreparo profissional;
doencas raras: por pacientes de dificuldade de se chegar a
uma revisao doencas raras, um diagnéstico; longos
integrativa. identificando os caminhos

principais fatores | percorridos/diversos

de servicos de saude; faltam

vulnerabilidades privacidade e autonomia na

em itinerarios participagdo em pesquisas
terapéuticos de de doencas raras;

pessoas que dificuldades de tratamentos

vivem nessa e/ou tratamentos de auto

condicao. custo; dificuldades

financeiras/empobreciment
0; falta de organizacéo e
estrutura dos servicos de
saude; acolhimento
diferenciado seja por
discriminacéo, privacdes
e/ou estigmatizacao, e
sofrimento emocional.

MALINOW SKI, Fornecimento 2019 Tratar das atuais | Evidencia-se que o STF

C.E.; CORTE, pelo Sistema diretivas do STF avancou ao assegurar a
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T.D. Unico de Salde relacionadas a provisdo de medicamentos
(SUS) de proviséo pelo sem registro sanitario para
Medicamentos SUS de doencas raras e ultrarraras,
sem registro para medicacbes ndo desde que 0 seu uso seja a
doencas raras e registradas para Unica alternativa para a
ultrarraras. doencas raras e vida do paciente, a fim de
ultrarraras. gue se dé eficacia ao
direito fundamental a
saude.
BRASIL, Linha de 2022 Divulgacédo de A triade qualificagdo das
Ministério da Cuidados — informacdes equipes, orientacao dos
Saude Pessoas com sobre a linha de cuidados e regulacdo
Doencas Raras. cuidados as assistencial adequada
pessoas com pode ter impactos positivos
condi¢des raras na gestéo do SUS e na
na Rede de vida das pessoas com
Atencdo a Saude | doencas raras.
(RAS), em sua
visdo geral.
D'IPPOLITO, O tratamento de 2019 Apresentar o Percebe-se que os gastos
P.I.M.C.; doencas raras no panorama do com saulde podem
GADELHA., Brasil: tratamento de comprometer uma parcela
CAG judicializacdo e o doencas raras no | significativa do orgcamento
T Complexo Brasil, enfocando | nacional, dada a
Econdmico- questdes importacéo de
Industrial da relacionadas a medicamentos e outros
Saude judicializacéo e tratamentos. Portanto, a
ao Complexo interacdo entre o judiciério
Econdmico- e 0 poder executivo e seus
Industrial da Orgéos técnicos executivos
Saude. € mensurada com urgéncia
para fornecer uma
racionalidade sanitéria e
econdmica ao sistema,
para garantir acesso
universal, equitativo e
integral ao atendimento de
doencas raras.
BARBIATO, Politica de 2017 Avaliar a Pode-se verificar que a
A.L.S.; COELHO, | atencao as implantacdo da rede de atengéo prevista
M.C.R.; pessoas com recente Politica em lei para
DALBELLO- doencas raras: de Assisténcia as | reconhecimento,
ARAUJO, M. em busca da pessoas com acolhimento, diagndstico e
integralidade. doengas raras. tratamento destes, ainda se
coloca como uma realidade
distante.
FRAGOSO, A.X.; | Poruma cultura 2020 Descrever sobre Os resultados direcionam
SILVA, AM.C.S. de inclusao social percepcdes dos reflexdes sobre a garantia
em doencas raras profissionais e das politicas publicas para
no SUS. dos usuarios o atendimento das
acerca do Doencas Raras,
tratamento, principalmente no que se
incluséo social e refere a implantacao de
mudancas Centro de Referéncia em
necessarias ao todo pais, podendo
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bem-estar do
individuo com
Doencas Raras.

oferecer longevidade e
bem-estar, evitando anos
de sofrimento e angustia
aos usuarios e aos seus
familiares.

MOREIRA, Quando ser raro 2018 Compreender o O alcance pode estar em
M.C.N. et al. se torna um valor: ativismo politico superar as antinomias
0 ativismo politico diante do entre bons e maus
por direitos das atendimento de propositos, e olhar para as
pessoas com doencgas raras no | inUmeras combinacgGes
doengas raras no SUs. possiveis que podem
Sistema Unico de conjugar exercicios de
Saude. enfrentamento publico por
direitos, pela construcéo de
outras narrativas sobre
viver com uma doenca e
publicitar a experiéncia.
LIMA, N.S.F.D; Redes de 2018 Estudar sobre o O diagndstico e 0
GILBERT, A.C.B.; | tratamento e as uso das midias tratamentos destas
HOROVITZ, associagfes de sociais pelas condi¢des é complexo nao
D.D.G. pacientes com associacgoes de s6 pelos aspectos

doencas raras.

pacientes com
doencas raras, e
emprega como
método a
netnografia.

biolégicos inerente a elas,
mas também pela
escassez de tecnologia
para tratamento, falta de
conhecimento especifico
dos profissionais de salde
e dificuldade de acesso aos
servicos de saude
especializados. A Politica
Nacional de Atencao as
Pessoas com Doencgas
Raras, promulgada em
2014, foi constituida para
solucionar tais questdes.

Fonte: Elaborado pelos autores (2022)

Em sua particularidade, receber um diagnostico de uma doenca rara na familia
é frequentemente narrado como uma experiéncia disrruptiva e extremamente
desafiadora em que o proprio senso de identidade e pertencimento dos sujeitos
envolvidos € colocado em questdo (AURELIANO, 2018; MOREIRA, 2019; GOMES,
2019 apud AMARAL e REGO, 2020).

Segundo Lima, Gilbert e Horovitz (2018) a definicdo do Ministério da Saude,
sobre as doencas raras, foi a adotada pelo Brasil de forma diferenca dos outros
paises: durante a promulgacdo da Politica Nacional de Atencdo as Pessoas com
Doencas Raras. Os autores ressaltam que essa politica € um resultado da
articulagédo entre organizagdes de pacientes com diferentes doencas, mas que
encontraram na definigdo ‘doengas raras’ a possibilidade de ganhar forca e
visibilidade diante da populacao e governo.

Dessa forma, segundo Amaral e Rego (2020), para conhecer efetivamente o
campo das doencas raras e, dessa forma, conseguir determinar o diagndstico e
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manejo desses agravos, € preciso compreender as caracteristicas que 0os nimeros
nao contam sobre essas doencas a fim de que esses pacientes nao sejam
resumidos apenas a definicdo dessas enfermidades. Doencas raras geralmente sao
caracterizadas por etiologia genética e ampla diversidade de sinais e sintomas,
muitas vezes inespecificos, 0os quais variam entre os individuos acometidos (BEDIN
et al., 2021).

Felipe et al. (2020) abordam que a raridade dessas enfermidades tem
consequéncias que afetam ndo somente as situacdes relacionadas aos diagnosticos
tardios, tempos de espera longos e atendimentos inadequados as necessidades do
paciente, mas também em aspectos relativos a existéncia de estigmas. Dessa forma,
esses autores referem que € preciso compreender ndo apenas os desafios clinicos,
sanitarios e epidemiolégicos acerca das doencas raras, mas também os problemas
éticos e politicos envolvidos no manejo dessas enfermidades no Brasil.

Além disso, Silva et al. (2020) relatam em seus estudos casos de criancas, sob
cuidado da familia, portadoras de doencas raras que sofreram resisténcia de
profissionais da educacdo, por exemplo, em receber esses pacientes na rede
publica de ensino, com a desculpa de ndo possuirem estrutura adequada para
recebé-los. No entanto, os autores ressaltam que tais acontecimentos esbarram no
fator ético envolvido nos casos de enfermidades raras: ainda existem muitos
estigmas a serem rompidos sobre essas doencas na sociedade.

Associado a tais fatores, e ndo menos importante, Lima, Gilbert e Horovitz
(2018) destacam que o direito a saude é um dever do Estado, como consta na
Constituicdo de 1988, e, portanto, existem formas de garantir o0 acesso ao
tratamento adequado ou o melhor disponivel, dessas doencas, por via judicial.
Nesse ponto, segundo os autores, as associacdes de familiares de pacientes com
doencas raras possuem posicdo protagonista de acfes politicas voltadas para esse

grupo.

As doengas raras atualmente vém sendo reconhecidas no pais, como uma
coletividade de minorias, com crescente notoriedade social e politica especificas no
pais, destacando o papel do Sistema Unico de Satde (SUS) nas ac¢des de cuidado
(BEDIN et al., 2021). As Diretrizes para Atencao Integral as Pessoas com Doencas
Raras tem como objetivo reduzir a morbimortalidade além de melhorar a qualidade
de vida das pessoas, oferecendo tratamento oportuno, reducdo de incapacidade e
garantia de cuidados paliativos (BARBIATO, COELHO e DALBELLO-ARAUJO,
2017).

No entanto, Fragoso e Silva (2020) afirmam que, mesmo diante da existéncia
de politicas publicas, a terapéutica especifica para cada enfermidade acaba se
tornando uma dificuldade para melhorar a qualidade de vida dessas pessoas porque
as doencas raras tem uma grande diversidade de sinais e sintomas que variam nao
apenas de uma doenca pra outra, mas também de uma pessoa pra outra, pela
mesma doenca. Além disso, os autores trazem também que, geralmente, séo
enfermidades crénicas, progressivas, degenerativas, tendo casos incapacitantes, e
que sdo problemas de dificil diagndstico e manejo, levando os pacientes a
esperarem meses por um resultado.
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Ainda assim, a efetivacdo das diretrizes, bem como o incentivo das acdes
previstas, além do financiamento diferenciado dos centros de referéncia cadastrados
seguem como um grande desafio (AMARAL e REGO, 2020). Segundo Felipe et al.
(2020) a dificuldade no acesso a saude desses individuos € causada por varios
fatores como baixo conhecimento sobre o assunto, falta de preparo profissional
diante do diagnostico e manejo, além de longos periodos de espera no sistema de
saude.

Amaral e Rego (2020) reafirmam esse raciocinio ao trazerem que, apesar de
nos ultimos anos as doencas raras terem alcancado maior visibilidade, as pessoas
com esses agravos tem muitos obstaculos como a falta de conhecimento por parte
dos médicos e de outros profissionais (fato que reflete na dificuldade de estabelecer
um diagndstico preciso), a auséncia de investimentos especificos em projetos de
pesquisas do campo dessas doencas e a frequente inseguranca com relacdo aos
medicamentos disponiveis no SUS que, por vérias razdes, faltam nas farmacias dos
centros especializados.

O despreparo profissional, segundo Felipe et al. (2020), gera preocupacéo
diante dos desafios j4 existentes para esses pacientes. Além do fato de que a
qualificacdo desses profissionais pode ajudar no percurso desses pacientes. Com
relacdo a formacédo de profissionais, destaque-se que, com excecao de disciplinas
sobre genética clinica, ainda ha pouca formacdo especifica para DR,
comprometendo consideravelmente as consultas e atendimentos e ampliando as
buscas por atencdo em saude em lugares diversificados (FELIPE et al., 2020, p.
175).

Se para pacientes e seus familiares ter a disposicdo um medicamento que trata
o defeito base de sua doenca ndo tem preco, para administradores e gestores
publicos essas medicacdes tém custo, alids, sdo medicacdes de altissimo custo
(AMARAL e REGO, 2020). Porém, estes mesmos autores ressaltam que € o Estado
que possui poder de negociacdo nos precos de medicamentos e politicas
assistenciais, também relatam que, nos ultimos anos, 0s pacientes com doencas
raras (DR) tem sido culpados por gerar mais gastos no sistema publico de saude
devido a demandas judiciais por medicacdes de custo elevado. No entanto, 0s
autores também afirmam que isso ocorre por omissdo do Estado que né&o investe em
novas tecnologias e pesquisas.

Os itinerarios perante os diagnésticos foram relatados como mais longos e
arduos, tanto profissionais quanto pacientes e familiares, sdo citados como forte
obstaculo, principalmente em decorréncia do tempo que se leva para chegar até ele
(FELIPE et al., 2020, p. 175). Estes autores trazem que existem muitos casos que
comecam na unidade basica de saude e, até chegar no diagnostico conclusivo, pode
durar meses ou até anos.

As Redes de Atencdo a Saude (RAS) sdo fundamentais para a coordenagédo e
a integracao dos servicos e acdes de Saude, assim como para a integralidade e a
qualidade do cuidado a saude (BARBIATO, COELHO e DALBELLO-ARAUJO,
2017). Por esta razdo foi instituida, conforme estes autores citados, a politica
nacional de atencdo integral as pessoas com doencas raras para refletir as
necessidades no fluxo assistencial desses pacientes.
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Diante disso, o Ministério da Saude, Brasil (2022), por meio da caderneta da
Linha de Cuidados as pessoas com doencgas raras, traz o0 modelo de atencdo a
salde proposto para esse grupo que se estabelece sobre a integralidade
assistencial e a qualidade, efetividade e humaniza¢do do cuidado, além de ter sido
preparado para ter alcance nas redes de tematicas prioritarias do SUS, as quais:

- Rede de atencéo a saude das pessoas com doencgas cronicas;
- Rede de cuidados da Saude da pessoa com deficiéncia;

- Rede de atencéo as urgéncias e emergéncias;

- Rede de Atencéao Psicossocial; e

- Rede Cegonha.

Conforme essa caderneta de cuidados do Ministério da Saude, Brasil (2022), a
integracdo dessas redes forma uma rede integrada com varias portas de entrada,
além de facilitar a articulacdo de recursos, condutas e tecnologias, permitindo
também a formacdo de um fluxo de assisténcia para as necessidades do usuario e
garantia da integralidade e transversalidade da assisténcia a saude a fim de
melhorar a qualidade do servigo proposto.

Para tanto o Ministério da Saude, na caderneta das linhas de cuidado, traz que
€ preciso compreender e levar em conta as demandas que se relacionam ao acesso
a informacao (tanto para os usuarios quanto para os profissionais), a oportunidade e
a temporalidade do diagnéstico, a l6gica dos cuidados centrados no paciente e ao
fornecimento de algumas tecnologias em saude (BRASIL, 2022, p. 11).

Na perspectiva de organizacdo da assisténcia a salde para esses pacientes, a
caderneta de Linha de Cuidados, Brasil (2022), traz as demandas que podem ser,
no ambito da atencéo primaria, de acompanhamento pré-natal e avaliacdo de risco
dos nascidos com anomalias congénitas, adequada identificacdo de alteracbes
anatémicas e funcionais ao utilizar testes como o "teste do pezinho", identificacédo de
quadros sindrémicos e alteragbes do neurodesenvolvimento. Essas agcdes somam-
se aguelas necessidades assisténcias de niveis mais complexos, em casos de
quadros agudos e crbnicos, como suporte ventilatorio, intervencdes cirlrgicas,
cuidado domiciliar e busca de servicos especializados.

Além disso, o Ministério da Saude, Brasil (2022), explica que toda linha de
cuidados é feito a fim de representar os fluxos assistenciais para atender as
demandas do usuario, a Portaria de Consolidacdo do Ministério da Saude, Brasil
(2017), traz que:

Art. 13. A linha de cuidado da atenc¢é@o aos usuarios com demanda para a
realizac@o das acdes na Politica Nacional de Atencéo Integral as Pessoas
com Doencas Raras é estruturada pela Atencdo Basica e Atencao
Especializada, em conformidade com a RAS e seguindo as Diretrizes para
Atencao Integral as Pessoas com Doengas Raras no SUS (BRASIL, 2017).

Isto é, caso se confirme o diagnéstico de DR, serd realizado primeiro
atendimento preferencialmente na atencdo primaria, devido esta ser a porta de
entrada, em seguida serdo recomendados exames pertinentes para avaliar o
impacto da doenca, com a adequada orientacdo sobre os cuidados em saude e a
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avaliacdo da necessidade de tratamento, medicamentoso e ndo medicamentoso
(BRASIL, 2022). Além disso, nos casos de necessidade de tratamento cirargico, de
assisténcia nutricional ou de reabilitacdo, o usuario precisa ser encaminhado para as
unidades de alta complexidade, em nivel terciario.

A caderneta da linha de cuidados a pessoas com DR, Brasil (2022) comenta
ainda que a maior parte dos pacientes com doencgas raras S&o criangas, por isso, 0
acompanhamento do pré-natal, a suplementacdo de vitaminas para gestante e o
controle de vacinacdo na atencdo priméria, sdo, dentre outras, medidas de
prevencdo ou diagnéstico de algumas doencas. A maioria desses casos, ainda
segundo a caderneta, precisam ser encaminhados para o servico especializado
(AES), niveis de atencdo secundaria e terciaria.

No caso de adultos ou idosos, se houver suspeita, clinica ou laboratorial, o
usuario deve ser regulado para os pontos da atencdo especializada (média ou alta
complexidade), para seguir a investigacdo com especialista (BRASIL, 2022). Na
Atencdo Especializada a Saude, no nivel secundario do SUS, o paciente sera
avaliado pelo médico especialista a fim de complementar a investigacdo diagndéstica
com confirmacgdo ou ndo da doenca rara e realizacéo de intervencdes, se necessario
(BRASIL, 2022).

Dessa forma, a assisténcia e o0 manejo a pessoa com doenca rara, segundo
Ministério da Saude, Brasil (2022), ocorre geralmente associada aos modelos
assistenciais ja existentes conforme a oferta de servicos, mas que nem sempre
atendem ao que os pacientes precisam. O adequado fluxo de “referéncia e contra
referéncia”, os mecanismos de Linha de Cuidado nas Doencas Raras e a
capacitacdo das equipes de APS podem reduzir o nimero de filas nos ambulatérios
de especialidades e no dimensionamento das demandas por internacdo (BRASIL,
2022).

Diante dessas informacdes, as portas de entradas de pacientes sao diversas,
mas o fluxo dos pacientes pode ser adequadamente coordenado na RAS, com a
atuacao integrada da regulacéo assistencial dos pacientes de atencdo, da APS e da
AES (BRASIL, 2022).

Além disso, enfrentar o desafio de oferecer tratamentos mais avancados,
efetivos, personalizados e caros demanda um compromisso coletivo com criancgas e
adultos com doencas raras que vivem sob ameaca constante de suas condi¢cdes de
salde (AMARAL e REGO, 2020). E necessario e pertinente que se adotem medidas
de orientacdo das equipes sobre as doencas raras, com vistas a diminuir as
barreiras de acesso assistencial e qualificar a oferta de servigos (BRASIL, 2022).

Pessoas com doencas raras existem e suas vidas importam. Gestores e
especialistas precisam entender isso e reconhecer a necessidade de alternativas e
possibilidades na incorporacdo de novas drogas, por meio de pesquisas, no
tratamento de doencas raras é imprescindivel (AMARAL e REGO, 2020). A triade de
qualificacdo das equipes, orientacdo dos cuidados e regulacdo assistencial
adequada pode ter impactos positivos na gestdo do SUS e na vida das pessoas com
doencas raras (BRASIL, 2022).

Conclusao
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Entendeu-se que assisténcia dada ao usuario de doenca rara dentro do
Sistema Unico de Saude ocorre de forma centrada nas suas necessidades e de
maneira ampla. Além disso, o0 SUS provem de Servicos de Atencdo Especializadas
com servicos de referéncia em doencas raras que contam como componentes
estruturantes complementares a Rede de Atencéo a Saude.

Dessa forma, mesmo com o0 ganho de espaco que as doencas raras vém
conquistando na atencdo nacional a saude, o trabalho com essas enfermidades &
um desafio diagndstico e terapéutico, tendo em vista as limitagdes de conhecimento
técnico e cientifico, as dificuldades proprias das doencas e a morosidade do sistema
de atendimento e financiamento da saude no Brasil.

Assim, é importante destacar o papel do Sistema Unico de Satde por meio da
atencdo primaria a saude — como porta de entrada, instituicdo acolhedora e
direcionadora do plano terapéutico para os pacientes com doencas raras — e dos
niveis especializados de atencdo a saude que funcionam como locais de
confirmacédo diagndstica, estabelecimento de procedimentos terapéuticos e centros
de pesquisa dessas doencas e tudo que as envolvem.
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