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RESUMO

As doengas raras sao patologias que, apesar de atingirem uma parcela menor
da populagao, afetam muito a vida dos individuos que convivem com elas. Essas
doencgas, por serem pouco conhecidas e de dificil diagndstico, trazem diversos
desafios como a falta de informacéo, o alto custo de medicamentos, o tratamento
de dificil acesso e o preconceito por parte da sociedade. Para entender melhor
essa realidade, o presente trabalho apresenta pesquisas e entrevistas virtuais
com portadores e profissionais da saude que atuam nesse cenario. Muitos
portadores relataram as dificuldades para conseguir um diagndstico certeiro, a
falta de respostas enquanto eram transferidos de médicos e de hospitais;
ressaltando a importancia do diagndstico precoce para reduzir o sofrimento e
facilitar o acesso aos tratamentos adequados. As ONGs e associagdes surgem
como grande ajuda e apoio, oferecendo informacéo, orientagao e indicagcao para
centros especializados, além de aproximar familias que passam pelas mesmas
dificuldades. Um exemplo inspirador foi o da comunidade da AAME que
conseguiu incluir trés medicamentos ao SUS, mostrando que a unido das
pessoas é fundamental para possibilitar a conquista de avangos maiores. Mesmo
assim, ainda falta mais ateng&o do governo e da sociedade para tais patologias;
logo, o estudo conclui que é preciso investir na criagdo de campanhas de
conscientizagdo, na formagao de profissionais preparados e na criacdo de
medidas e politicas publicas que facilitem o diagndstico e o acesso ao
tratamento, de forma a melhorar a qualidade de vida dos individuos portadores
de doencgas raras.

Palavras-chave: doengas raras; medicamentos; diagnostico; tratamento.

ABSTRACT

Rare diseases are pathologies that, despite affecting a smaller portion of the
population, greatly affect the lives of the individuals who live with them. These
diseases, once they are little known and difficult to diagnose, end up bringing
challenges to face them, such as the lack of information, the high cost of
medicines, the difficult access treatment and prejudice on the part of society. To
better understand this reality, this study presents research and virtual interviews
with carriers and health professionals who work in this scenario. Many patients
reported the difficulties in achieving an accurate diagnosis and the lack of
answers while they were transferred from doctors and hospitals, highlighting the
importance of early diagnosis to reduce suffering and facilitate access to
appropriate treatments. NGOs and associations appear as great help and
support, offering information, guidance and indication to specialized centers, and
bringing families that go through the same difficulties closer. An inspiring example
was the AAME community, which managed to include three medicines to the
SUS, showing that the union of people is essential to enable the achievement of
greater advances. Even so, there is still a lack of attention from the government
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and society for such pathologies, so the study concludes that it is necessary to
invest in the creation of awareness campaigns, the training of prepared
professionals and in the creation of measures and public policies that facilitate
diagnosis and access to treatment, in order to improve the quality of life of
individuals with rare diseases.

Key Words: rare diseases; medicines; diagnosis; treatment.

INTRODUCAO

As doengas raras, comparadas as demais patologias mais comuns, séo
condi¢des de saude que atingem um numero reduzido de pessoas na populagao.
De acordo com a definicao estabelecida pelo Art. 3° da Portaria GM/MS n° 199,
de 30 de janeiro de 2014, sao consideradas doengas raras aquelas que afetam
até 65 pessoas em cada 100 mil individuos, o equivalente a aproximadamente
1,3 pessoa a cada 2 mil habitantes. Estima-se que cerca de 80% dessas
enfermidades tenham origem genética, sendo muitas delas hereditarias e
manifestando-se desde a infancia, embora algumas possam surgir em outras
fases da vida.

Apesar de cada doenca rara atingir um pequeno grupo de individuos, o
conjunto dessas enfermidades representa um importante problema de saude
publica. Atualmente, existem milhares de doencas raras identificadas em todo o
mundo, afetando milhées de pessoas. Muitas delas sao crénicas, progressivas,
degenerativas e incapacitantes, podendo comprometer significativamente a
qualidade de vida dos pacientes. Além dos impactos fisicos, essas doencas
frequentemente provocam consequéncias emocionais, sociais e econdmicas
tanto para os individuos acometidos quanto para suas familias.

Um dos maiores desafios relacionados as doencas raras € a dificuldade
de obtengao de um diagndstico preciso e precoce. Por serem pouco conhecidas
pela populagéo e até mesmo por profissionais da saude, os sintomas costumam
ser confundidos com os de outras enfermidades mais comuns. Dessa forma,

muitos pacientes passam anos realizando consultas, exames e tratamentos
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inadequados até receberem o diagnostico correto. Esse processo, conhecido
como "peregrinagao diagndstica", gera sofrimento, inseguranga e, em muitos
casos, 0 agravamento do quadro clinico.

Além da dificuldade diagndstica, o acesso ao tratamento adequado
também constitui um grande obstaculo. Muitos medicamentos especificos para
doencgas raras possuem custos elevados e nem sempre estdo disponiveis na
rede publica de saude. Em alguns casos, os tratamentos dependem de
importagédo ou de processos judiciais para sua obtengéo. A escassez de centros
especializados e de profissionais capacitados também dificulta o
acompanhamento continuo dos pacientes, especialmente para aqueles que
vivem em regides mais afastadas dos grandes centros urbanos.

Outro aspecto relevante refere-se ao impacto social enfrentado pelas
pessoas com doencgas raras. O preconceito, a falta de informagao e a limitada
visibilidade dessas condigdes podem resultar em isolamento social, dificuldades
de inclusdo escolar e profissional, além de desafios relacionados a
acessibilidade e ao exercicio pleno da cidadania. Os familiares, por sua vez,
frequentemente assumem a funcdo de cuidadores, enfrentando sobrecarga
fisica, emocional e financeira.

Diante desse tema ainda pouco discutido e conhecido pela sociedade, os
alunos pesquisadores decidiram aprofundar seus estudos com o objetivo de
compreender melhor os fatores que contribuem para o diagnéstico tardio e para
as dificuldades encontradas no acesso ao tratamento adequado. Além disso,
buscam analisar os impactos sociais, emocionais e econdmicos provocados
pelas doengas raras na vida dos pacientes e de seus familiares. Dessa forma, o
presente trabalho pretende ampliar o conhecimento sobre o assunto, promover
a conscientizacdo da comunidade escolar e da sociedade em geral, bem como
apresentar estratégias e propostas que possam contribuir para a melhoria da
qualidade de vida, da inclusao social e do atendimento as pessoas acometidas

por essas condi¢coes de saude.
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METODOLOGIA

Sob esse viés, considerando a necessidade de encontrar uma solugao
para tais impasses, os alunos pesquisadores optaram por entrevistar portadores
e profissionais da area da saude que atuam no cenario dessas patologias com o
objetivo de entender o assunto para-além da teoria, compreendendo as
principais dificuldades e caracteristicas do dia-a-dia dos portadores de doencgas
raras. Foram realizadas pesquisas sobre casos conhecidos e entrevistas com
profissionais e portadores — ou seus familiares, no caso do portador ser menor
de idade — da Distrofia Muscular de Duchenne (DMD), Hipertensao Arterial
Pulmonar (HAP), Porfiria Aguda Intermitente (PAI) e da Atrofia Muscular Espinhal
(AME).

Dentre as perguntas, estao as principais:

Quando e como vocé descobriu que tinha tal doenga rara?
Foi dificil obter o diagnostico correto? Quanto tempo demorou?

Existe cura para sua condi¢cao?

> wnh -

Existe tratamento para essa doencga no Brasil? Caso faga uso de algum
medicamento, ele é disponibilizado pelo SUS?

Vocé enfrenta dificuldades com o sistema/plano de saude?

A doenca afeta o seu dia a dia? De que forma?

Ja sofreu preconceito ou falta de empatia por causa da doencga?

Sente que falta visibilidade ou conhecimento para a condicao?

© © N o o

O que vocé gostaria que a sociedade soubesse ou fizesse a respeito das

doencas raras?

RESULTADOS E DISCUSSOES

A partir das pesquisas e entrevistas realizadas com profissionais da saude
e portadores de doencas raras, constatou-se que os desafios enfrentados vao
muito além do tratamento clinico. Muitos relataram dificuldades para conseguir
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um diagnéstico, passando anos sem confirmagdao ou sendo encaminhados a
multiplos especialistas antes de receberem um laudo preciso. Esse periodo de
incerteza provoca impacto emocional significativo, aumentando sentimentos de
vulnerabilidade e ansiedade tanto para os pacientes quanto para suas familias.

Os entrevistados enfatizaram a importancia de associagdes e
organizacbes de apoio como ONGs que oferecem informagdes confiaveis,
orientacdo juridica e encaminhamentos para centros de referéncia
especializados. Para os portadores, a troca de experiéncias com outros
enfermos e familias € essencial para aprender sobre tratamentos e como lidar
com os desafios cotidianos.

Diversos relatos indicaram episddios de desrespeito e incompreensao por
parte da sociedade e de profissionais da saude, como no relato de uma portadora
de Porfiria Aguda Intermitente: “No inicio dos meus sintomas, muitos
profissionais de saude, incluindo médicos, disseram que eu estava inventando
dores para chamar atencgao.”

Situagdes como a comparacgao entre os custos de terapias de alto valor —
como a terapia génica para AME — e investimentos em outras areas da saude,
foram apontadas como formas de deslegitimar o tratamento necessario. Além
disso, pacientes com doengas metabdlicas relataram que, apesar de
dependerem de dietas especiais e férmulas nutricionais, enfrentam dificuldades
para que esses recursos sejam reconhecidos como prioridade pelo sistema de
saude, dificultando o acesso a programas estruturados de cuidado.

Apesar de todos os entraves, os entrevistados destacaram que o
engajamento entre comunidades de portadores proporciona apoio emocional,
informacgdes confiaveis e estratégias para lidar com a burocracia do Sistema
Unico de Saude (SUS). A experiéncia da ONG Amigos da AME (AAME), que
conseguiu a incorporagao de trés medicamentos no SUS, foi mencionada como
exemplo inspirador de avangos que foram possiveis por causa da mobilizagao

coletiva.
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A partir desses relatos, € possivel perceber que o conhecimento sobre a
prépria condicdo e o0 acesso a informagdes confiaveis sdo determinantes para o
sucesso do tratamento; além da interacdo com outros enfermos, familiares e
associagdes, que contribui, também, para a construgcao de redes de apoio e
fortalecimento emocional, reduzindo o sentimento de invisibilidade social e
promovendo qualidade de vida.

Os resultados das entrevistas indicam que, além das questdes médicas,
as doencgas raras tém um impacto significativo na vida social, emocional e
financeira dos portadores. O diagnéstico tardio, a falta de protocolos claros e o
acesso desigual a medicamentos aumentam a vulnerabilidade dos enfermos,
reforgando a necessidade de politicas publicas centralizadas. A judicializagéo da
saude, embora presente, ndo € acessivel a todas as familias, evidenciando a
importancia de estratégias coletivas.

A mobilizagdo social surge como elemento-chave na promocgédo de
equidade e conquista de direitos. Experiéncias bem-sucedidas, como a da
comunidade AAME, demonstram que o engajamento coletivo pode influenciar
politicas publicas e garantir acesso a tratamentos antes inacessiveis. No
entanto, ainda persiste a necessidade de conscientizacdo ampla sobre as
particularidades das doengas raras, evitando comparagdes injustas e
fortalecendo a valorizagéo de estratégias de cuidado individualizadas.

Em sintese, os relatos dos pacientes reforcam que a combinagao entre
conhecimento, suporte comunitario e politicas publicas adequadas € essencial
para garantir um cuidado integral, humanizado e equitativo as pessoas com
doencas raras. O envolvimento ativo dos proprios pacientes é crucial para o
manejo clinico e para o fortalecimento do movimento social em prol de direitos e

assisténcia de qualidade.
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CONSIDERACOES FINAIS

As pesquisas e entrevistas realizadas permitiram a compreensdo mais
clara dos desafios vivenciados por pessoas diagnosticadas com doengas raras
e por suas familias. Por meio das entrevistas feitas com portadores e
profissionais, foi possivel identificar que além das dificuldades financeiras, ha
também uma caréncia significativa de informacdes confiaveis sobre essas
doencas. Foi possivel perceber, ainda, que os portadores de doencas raras
sofrem com a falta de visibilidade na sociedade e com o preconceito, que sao
fatores que dificultam a busca por apoio e tratamento adequados.

A metodologia utilizada neste trabalho, baseada em entrevistas virtuais,
permitiu a aproximagcao dos pesquisadores com a realidade dos participantes,
revelando experiéncias que confirmam os dados apresentados na introducao e
evidenciam a urgéncia de a¢des mais efetivas no campo das politicas publicas
de saude. “Temos direito a vida digna também e precisamos de politicas publicas
de saude para garantir nossa qualidade de vida com o tratamento adequado e
diagndstico precoce” relatou uma portadora de Hipertensao Arterial Pulmonar.

O estudo alcangou os objetivos propostos, uma vez que conseguiu
levantar as principais dificuldades enfrentadas e indicar como possivel solugao
o fortalecimento da rede de atendimento especializada, o incentivo e
investimento na formacdo de profissionais na area, a criagdo de politicas
publicas e de campanhas informativas e de divulgacao. Dessa forma, as doencas
raras ganharao maior reconhecimento e sera possivel combater a invisibilidade
social e o preconceito por parte da sociedade. “Trabalhos como esse que vocé
esta fazendo! Conscientizagdo. Campanhas em televisdo, redes sociais,
(conscientizagdo) dentro de universidades da area de saude, no geral’, disse
uma das entrevistadas ao ser questionada sobre 0 que a sociedade ou o0 governo
deveriam fazer para ajudar quem tem doengas raras.

Por fim, do ponto de vista pratico, o presente trabalho contribui para

ampliar a visibilidade sobre a realidade das doencas raras no Brasil, colaborando
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para que haja melhorias na area da saude. Ja na perspectiva da parte teorica,
reforca a importancia de novas pesquisas que explorem formas possiveis de
tornar o diagndstico e o tratamento mais acessiveis, além de estratégias para

reduzir a desinformacéao e o estigma social em relagao as doencgas raras.
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