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RESUMO

Este trabalho aponta os caminhos de pacientes portadores de doencas raras na rede de
salde do Distrito Federal. Observou-se o fluxo que estes usuarios enfrentam antes de
conseguir atendimento e orientagdo correta. Abarcou ainda pontos como a proposta de
criar um ambulatorio especifico para dar acolhimento humanizado para os doentes e
suas familias. A metodologia utilizada foi uma pesquisa qualitativa, com aplicacdo de
um questionario semiestruturado aos profissionais de salde especialistas em doencas
raras no Hospital Universitario de Brasilia (HUB), além de entrevistas com professores
pesquisadores da area, tendo como objetivo coletar informacGes e suas ideias para
criacdo do ambulatoério de doencas raras no HUB, integrando a instituicdo hospitalar na
rede atencdo e assisténcia a doencas raras. Foi constatado o desejo, por parte dos
entrevistado, de se ter um ambiente que possa ter acolhimento humanizado, tendo
equipes multiprofissionais, dando total atencdo aos pacientes, realizando diagndsticos,
tratamento e encaminhamentos precisos. O que se pode constatar é necessario uma nova
forma de olhar e cuidar do paciente com doencas raras, oferecendo mais do que um
local de diagndstico, mas, um ambiente com profissionais preparados para as
peculiaridades de cada doenca, bem como de seus desfechos sociais e psicoldgicos.

Palavras Chaves: Doencas Raras; Ambulatério Hospitalar; Saude Coletiva; Sistema
Unico de Satde.
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1. INTRODUCAO

A Politica Nacional de Atencdo Integral as Pessoas com Doencgas Raras
(PADR) foi estabelecida pelas Portarias N° 199 e N° 981 (Brasil, 2014). Suas
diretrizes se somam a um conjunto de politicas de saude ja existentes, tais
quais a Politica Nacional de Saude da Pessoa com Deficiéncia (Brasil, 2010), o
Programa Nacional de Triagem Neonatal (Brasil, 2001) e a Politica Nacional de
Atencdo Integral em Genética Clinica no ambito do Sistema Unico de Salde
(SUS) (Brasil, 2009).

A PADR tem por objetivo principal contribuir para a redugdo da
morbimortalidade e as manifestacfes secundéarias e a melhoria da qualidade
de vida das pessoas, por meio de acdes de promocao, prevencao, deteccéo
precoce, tratamento oportuno reducdo de incapacidade e cuidados paliativos.
Também visa garantir a universalidade, a integralidade e a equidade das ac¢fes
e servicos de saude em relacdo as pessoas com doencas raras, estabelecendo
diretrizes de cuidado as pessoas com doencas raras em todos os niveis de
atencdo do SUS. O que significa que intenta proporcionar a atencao integral
(acesso aos meios diagnosticos e terapéuticos disponiveis conforme suas
necessidades) e ampliagdo do acesso universal a saude das pessoas com
doencas raras na Rede de Atencao a Saude (RAS) (Brasil, 2014).

Em conjunto, estas iniciativas organizam as linhas de cuidado e a estrutura
dos servigos de saude, no que tange a um conjunto de afecgbes, genéticas ou
ndo, englobadas em uma categoria de raridade. Ha duas maneiras de
compreender a categoria doencas raras, ja que nao se trata de categoria
nosologica classica (determinada por seus aspectos patofisiol6gicos).

A primeira maneira diz respeito aos aspectos epidemiolégicos destas
doencas, ja que sua prevaléncia deve ser inferior a cinco casos a cada dez mil
habitantes (Mavris e Le Cam, 2012). O que significa afirmar, paradoxalmente,
que o critério populacional € determinante para sua compreensao, a0 mesmo
tempo que sua expressdo populacional é escassa e difusa, isto €, as pessoas
que vivem com doengas raras sao, isoladamente, poucas e esparsas. No
entanto, o conjunto de pessoas que vivem com estas condi¢des (mais de 5000

tipos de afeccdes) pode ser expressivo do ponto de vista populacional.



A segunda forma se relaciona as questbes financeiras e de mercado
relativas aos medicamentos destinados ao seu tratamento, conhecidos como
“drogas orfas” (Oliveira, Guimardes e Machado, 2012). O que significa
reconhecer que esta € uma categoria artificial de classificacdo que abarca uma
enorme variedade de doencas, estimadas em mais de 5000 tipos diferentes
(Eurordis, 2005), incluindo doencas crénicas e algumas doencas
negligenciadas. Deve-se salientar que as ditas “drogas 0rfas” hoje representam
uma zona cinzenta que precisa ser revisitada, ja que se situa entre aspectos
regulatorios, judicializacdo e interesses da industria farmacéutica. O contexto
atual é diferente daquele da década 1980, onde os subsidios governamentais
eram fundamentais para seu desenvolvimento. Pode-se afirmar que existem
“doencas raras oOrfas” num contexto de pesquisa, desenvolvimento e inovacao
farmacéutica fortemente influenciado por determinantes financeiros.

Segundo a INTERFAMA (2013), no Brasil deve haver cerca de 13 milhdes
de pessoas acometidas por doengas raras. Desta forma, a demanda por
recursos financeiros para estabelecimento de tratamentos e para garantia de
acesso a medicamentos, geralmente exclusivos e dispendiosos, deve aumentar
nas proximas décadas. Os gastos atuais do Ministério da Saude (MS) com
medicamentos de dispensacdo excepcional e obtidos por vias judiciais tem
atingido valores na casa de milhGes de Reais (Souza et al., 2010; Carias et al.,
2011; Sartori Junior et al., 2012).

Deve-se salientar que, para maioria das doencgas raras, 0 tratamento
medicamentoso costuma ser excecao. A abordagem terapéutica para maioria
das afeccbes raras envolve fisioterapia, cuidados de vida diaria,
acompanhamento nutricional e manejo clinico frequente, dado seu carater
cronico. Deve-se garantir a pessoa com doenca rara linhas de cuidado integral.
Compreende-se aqui cuidado integral como ac¢fes de prevencéo, curativas e
de reabilitacdo do paciente, dando a ele total acesso a todos 0s meios para sua
recuperacdo, seja por tecnologias aplicadas a saude, acompanhamento da
Estratégia de Saude da Familia e acolhimento e tratamento na média e alta
complexidade (Franco, 2003).

Seguindo essa linha de abordagem terapéutica e do cuidado, o acolhimento
€ um dos pontos nevralgicos da atencdo as doencas raras. Ndo € incomum

haverem manifestacdes de familias e pacientes acerca do tema, uma vez que,



com excecdo dos centros especializados, prevalece a desinformacdo na rede
de atendimento do SUS, o que invariavelmente agrava a situacdo de saude
desta populacao.

Nesse sentido, melhorar as formas de acolhimento aos pacientes com
doencas raras pode se constituir em estratégia de reducdo de agravos. As
formas de acolhimento ambulatorial sdo orientadas pela Politica Nacional de
Humanizacdo (Humaniza — SUS) (Saude, 2004), sendo compreendido como:

“Um modo de operar os processos de trabalho em
saude de forma a atender a todos que procuram 0S
servicos de saude, ouvindo seus pedidos e
assumindo no servico uma postura capaz de
acolher, escutar e pactuar respostas mais
adequadas aos usuarios. Implica prestar um
atendimento com resolutividade e responsabilizagéo,
orientando, quando for o caso, o paciente e a familia
em relacdo a outros servicos de saude para a
continuidade da assisténcia e estabelecendo
articulagbes com esses servicos para garantir a
eficacia desses encaminhamentos”.

Os sistemas de saude com modelos universais e integrais de
atendimento, como o SUS, buscam garantir acesso de toda populagcdo aos
servigcos de saude, em todos os niveis de assisténcia, sem preconceitos ou
privilégios de qualquer espécie. No caso brasileiro, o estabelecimento de redes
de cuidado tornou-se estratégico para garantir a integralidade da assisténcia
em saude.

As redes de cuidado sdo formas de se implementar as linhas de
cuidado estabelecidas nas politicas de saude, criadas pelo governo brasileiro,
dando mais subsidio para seu funcionamento e garantindo o atendimento
integral e gratuito dos usuarios. Pode-se citar experiéncias exitosas como a
Rede Cegonha, a Rede de Urgéncia e Emergéncia e a rede de Doencgas
Crbnicas Nao Transmissiveis (DCNTS).

Seguindo a légica de garantir o cuidado integral, o MS estabeleceu
Protocolos Clinicos e Diretrizes Terapéuticas (PCDT). Atualmente ha 35 PCDT

voltados ao tratamento de doencas raras (Quadro 1).

Quadro 1: Relacdo de Doencas Raras atendidas no SUS por meio de



Protocolos Clinicos e Diretrizes Terapéuticas (PCDT).

Doencga Protocolo Clinico

Acromegalia (Retificado em 03/04/2013)

Portaria SAS/MS n° 199 — 25/02/2013

Anemia Apléastica, Mielodisplasia e

estimulantes de Crescimento de Colbnias de
Neutrofilos

Neutropenias Constitucionais — Uso de Fatores

Portaria SAS/MS n° 212 — 23/04/2010

Angioedema Hereditario

Portaria SAS/MS n° 109 — 23/04/2010

Aplasia Pura Adquirida Crbénica da Série
Vermelha (Retificado em 10/06/2014)

Portaria SAS/MS n° 227 — 10/05/2010

Artrite Reativa — Doenca de Reiter

Portaria SAS/MS n° 207 — 23/04/2010

Artrite Reumatoide

Portaria SAS/MS n° 710 — 27/06/2013

Deficiéncia de Hormonio do Crescimento —
Hipopituitarismo

Portaria SAS/MS n° 110 — 10/05/2010

Dermatomiosite e Polimiosite

Portaria SAS/MS n° 206 — 23/04/2010

Diabete Insipido

Portaria SAS/MS n° 710 — 17/12/2010

Distonias Focais e Espasmo Hemifacial

Portaria SAS/MS n° 376 — 10/11/2009

Doenca de Crohn

Portaria SAS/MS n° 711 — 17/12/2010

Doenca de Gaucher

Portaria SAS/MS n° 708 — 25/10/2011

Doenca de Paget — Osteite deformante

Portaria SAS/MS n° 456 — 21/05/2012

Doenca de Wilson

Portaria SAS/MS n° 848 — 05/12/2011

Doenca Falciforme*

Portaria SAS/MS n° 55 — 29/01/2010

Esclerose Lateral Amiotrofica

Portaria SAS/MS n° 496 — 23/12/2009

Espongilite Ancilosante

Portaria SAS/MS n°640 — 24/07/2014

Fenilcetonudria

Portaria SAS/MS n° 712 — 17/12/2010

Fibrose Cistica

Portaria SAS/MS n° 224 — 10/05/2010

Hepatite Autoimune

Portaria SAS/MS n° 457 — 21/05/2012

Hiperplasia Adrenal Congénita

Portaria SAS/MS n° 16 — 15/01/2010

Hipoparatireoidismo

Portaria SAS/MS n° 14 — 15/01/2010

Hipotireoidismo Congénito

Portaria SAS/MS n° 56 — 23/04/2010

Ictioses Hereditarias

Portaria SAS/MS n° 13 — 15/01/2010

Imunodeficiéncias Primarias com Deficiéncia
de Anticorpos

Portaria SAS/MS n° 495 — 11/09/2007

Insuficiéncia Adrenal Primaria (Doenca de
Addison)

Portaria SAS/MS n° 15 — 15/01/2010

Insuficiéncia Pancreatica Exdécrina

Portaria SAS/MS n° 57 — 29/01/2010

Lupus Eritematoso Sistémico

Portaria GM/MS n° 100 — 07/02/2013

Miastenia Gravis

Portaria SAS/MS n° 229 — 10/05/2010

Osteogénese Imperfecta

Portaria SAS/MS n° 1.306 — 22 /11/2013

Pdrpura Trombocitopénica Idiopatica
(Retificado em 10/06/2014)

Portaria SAS/MS n° 1.316 —22/11/2013

Sindrome de Guillain-Barré

Portaria SAS/MS n° 497 — 22/12/2009

Sindrome de Turner

Portaria SAS/MS n° 223 — 10/05/2010

Sindrome Nefrotica Primaria em Criangas e
Adolescentes

Portaria SAS/MS n° 459 — 21/05/2012

Deficiéncia da Biotinidase

Aguardando a ANVISA decidir sobre a
Biotina para publicar-se a portaria do
protocolo. (Tem PDP para a producéo
desse medicamento no Brasil).

*A doenca falciforme é rara em algumas
regides.

Fonte: Adaptacéo do quadro inserido no relatério de Priorizacao de Protocolos e Diretrizes
Terapéuticas para Atencao Integral as Pessoas com Doencas Raras.

Os componentes das linhas de cuidado as pessoas com doencas raras




estabelecidas pela Politica séo:

e Atencgédo Basica

e Atencdo Domiciliar

e Atencédo Especializada Ambulatorial

e Atencédo Especializada Hospitalar

e Centros Especializados em Reabilitacdo e Habilitacdo (CER)
e Centros Especializados em Aconselhamento Genético.

A Atencdo Especializada Hospitalar e Ambulatorial € um conjunto de
diversos pontos de atencéo ja existentes na Rede de Atencdo a Saude (RAS),
com diferentes densidades tecnoldgicas, para a realizacéo de acdes e servicos
de urgéncia, servicos de reabilitacdo, ambulatorial especializado e hospitalar,
apoiando e complementando os servigos da atencéo basica de forma resolutiva

€ em tempo oportuno.

No teor da Politica Nacional de Doencas Raras se percebe a
preocupacdo em garantir suporte integral aos pacientes. As perspectivas para
garantir essa integralidade vém de um dos principios do SUS, empregado nos
objetivos da Politica, que visa uma maior abertura das Redes de Atencdo a
Saude (RAS). A PADR apresenta uma série elementos a fim de garantir que
seja corretamente implementada, como o maior financiamento tripartite para os
Centros de Referéncia (Governo, Estados e Municipios) injetando receita de
seus or¢camentos para dar solidez a rede de saude (Brasil, 2014).

No modelo de atendimento proposto na Politica para a rede de doencas
raras a integralidade e a resolutividade da Atencdo Basica sao pecas
fundamentais. A identificacdo precoce da doenga, a assisténcia continua, o
aconselhamento familiar e o cuidado familiar sdo elementos primarios no
tratamento de doengas raras. Neste sentido a Politica permite um amplo
espectro de acdes para a promocdo a saude e melhora da qualidade de vida
das pessoas vivendo com doencas raras, isso inclui atividades de cunho
educativo, encaminhamento de pessoas que tenham suspeitas precoces de
alguma doenca rara e 0 aconselhamento genético.

Os servicos de referéncia, dentro do escopo da atencao especializada,

sdo parte importante desse modelo, fornecendo ao profissional de saude da



atencao basica e ao paciente a interface com outras redes, cOmo 0S Servi¢cos
de urgéncia e emergéncia, de acolhimento ambulatorial especializado, de
diagndstico e de terapia multidisciplinar.

Os ambulatorios especializados também s&o pontos de apoio
fundamentais para a consolidacdo das metas da Politica. Seu estabelecimento
permite o referenciamento adequado dos pacientes com doencas raras. Deve-
se salientar que a nova Politica também tem como missdo organizar 0s
servicos ja existentes. Como exemplos, pode-se citar dois servigos
ambulatoriais existentes no DF que atendem pessoas com doencas raras: a
Fundacdo Hemocentro e o ambulatério de genética do HUB.

A Fundacdo Hemocentro foi construida e pensada para ser uma
instituicdo sem fins lucrativos, de carater cientifico e tecnologico, educacional e
de prestacéo de servicos para a Secretaria de Saude do DF (SES-DF). Dentre
suas atividades estdo o atendimento e assisténcia a pacientes que possuem
hemofilia, dentro de uma ldgica de cuidado em rede na area de hematologia
(Hemorrede) (GDF, 2014).

No Hospital Universitario de Brasilia (HUB), o Ambulatorio de Genética é
responsavel por atender casos de pessoas com suspeita de doenca genética.
Ele opera desde 1987, com a atuacdo de médicos geneticistas e de residentes,
recebendo possiveis casos de adultos e criancas (UnB Agencia, 2013).

Fora do DF, pode-se citar uma acao pioneira na regido do ABC paulista.
Trata-se da criagdo do 1° Ambulatério de Doencgas Raras. Esse ambulatorio
realiza tratamento de erros inatos do metabolismo, tendo por propésito
diagnosticar e dar tratamento correto aos pacientes (Diario do ABC, 2012).

A importancia dos ambulatérios para doencas raras se refere a seu
papel na organizacéo do fluxo de atendimento aos pacientes e suas familias. A
justificativa para existéncia desta modalidade de ambulatério especializado se
baseia nos longos itinerarios diagnosticos e terapéuticos percorridos pelos
pacientes e seus familiares.

O itinerario diagndstico corresponde a busca ativa dos pacientes por
respostas concretas acerca de seu estado de saude. No caso das doencas
raras, este processo pode levar de poucos meses até anos, uma vez que estas
doencas geralmente sédo sindromicas, isto é, ha uma diversidade de sinais e

sintomas que podem ser confundidos com os de outras doencas mais



frequentes na populacdo. Mesmo quando se trata de doencas raras de origem
genética (monogénicas ou por aberracdo cromossomal), que contam com
exames avancgados e precisos de citogenética e biologia molecular, h4 demora
na definicdo da etiologia da doenca. O que significa que algumas familias
lancardo méo de recursos financeiros e ativardo suas redes sociais de amparo
para obtencdo do primeiro diagnostico acertado, depois de inUmeras tentativas
frustradas.

O itinerario terapéutico, segundo Cabral e colaboradores (2009), diz
respeito a “todos os movimentos do individuo em busca da preservacédo e
melhora de sua saude, buscando os servicos de saude para sua recuperacao
total ou parcial sobre seu estado de saude”.

Ambos os itinerarios trazem em si, além do sofrimento causado pelo
adoecimento familiar, a agudizacdo das iniquidades perpetuadas pela ma
gestdo do sistema publico de saude: a dificuldade em marcar consultas, a
demora em obter resultados de exames, a necessidade de repetir a historia de
sofrimento pessoal a cada novo atendimento, a desinformacdo do pessoal
administrativo sobre os locais de atendimento, a falta de atendimento
multidisciplinar e de medicamentos, etc. Estas situagbes tornam o caminho
percorrido doloroso, caro e desgastante, atravessado por erro meédico,
latrogenia, reducdo da qualidade e expectativa de vida e a deterioragcdo do
nacleo familiar. Estes elementos justiicam uma incursdo acerca da
possibilidade de se estabelecer atendimento ambulatorial para acolher pessoas
vivendo com doencas raras e referi-las corretamente na rede de servicos em
saude.

Desta forma, o presente trabalho, de cunho qualitativo e exploratorio, tem
como objetivos (a) identificar as perspectivas da rede de cuidado as pessoas
com doencas raras no Hospital Universitario de Brasilia, estabelecendo seus
enlaces com a rede de saude do Distrito Federal; e (b) sistematizar elementos
para propor a criacdo de um ambulatorio no HUB para acolhimento de

pacientes diagnosticados com doencas raras.

2. METODO

Trata-se de uma pesquisa qualitativa de natureza exploratéria e descritiva.



As etapas da pesquisa foram:

(a) Observacéo no territério: escolheu-se o a&mbito do Hospital Universitario
de Brasilia. O HUB é uma instituicdo hospitalar em que tem papel de hospital —
escola para os diversos cursos da saude, além de dar atendimento a toda
populacdo do Distrito Federal e entorno nas mais diversas especialidades,
sendo este uma referéncia em cirurgias. O HUB foi inaugurado no regime
militar e inicialmente dava assisténcias apenas aos servidores publicos federais
e apos o fim do regime, foi integrada a rede de saude do Distrito Federal e
entdo ser incorporado a Universidade de Brasilia, apos o fim do INAMPS.

(b) Entrevista com informantes-chave: por meio de roteiros de perguntas,
inquiriu-se profissionais de saude do HUB, professores da UnB e membros de
associacfes de pacientes acerca dos servicos orientados as pessoas com
doencas raras ofertados pelo HUB e, em extenséo, pela Secretaria de Estado
de Saude do DF. Esta da coleta de dados ocorreu nos meses de outubro e
novembro de 2014, com a assinatura do Termo de Consentimento Livre e
Esclarecido (TCLE) de cada entrevistado. O presente projeto é parte das acdes
de pesquisa do Observatério de Doencas Raras da UnB (CAAE
16110413.6.0000.0030.). As respostas foram transcritas e avaliadas, e as
principais informacgdes sistematizadas em figuras e quadros para melhor
compreensdo. As perguntas abordavam aspectos de atendimento,
judicializacdo, linhas de cuidado, acolhimento hospitalar e acesso a

medicamentos para pessoas com doencgas raras.

3. RESULTADOS E DISCUSSAO

a. O FLUXO DE ATENDIMENTO AS DOENCAS RARAS NO HUB

No Hospital Universitario de Brasilia, os pacientes com suspeita de
terem doencas raras chegam de todo o pais. Isso pode ser explicado porque
diversas regides ndo terem médicos geneticistas. No Brasil ha uma defasagem
desse tipo de especialista. Outro motivo para esse fluxo advém dos
encaminhamentos de outras instituicdes da rede de atencdo basica e de outros
hospitais para centros de atendimento a doencas raras, como 0 caso do

Ambulatério de Genética do HUB e do Hospital da Crianca.



O acolhimento desses pacientes se da apenas pelos médicos
geneticistas, que recebem os casos, escutam o paciente e a familia e dao
prosseguimento para diagnosticos mais precisos no laboratério de genética.
Em diversos casos 0 usuario ndo passa por um médico generalista. Quando &
referenciado por outra unidade o mesmo passa por outro medico e recebeu
encaminhamento para ter consulta no ambulatério de genética.

O HUB tem todos os quesitos para ser considerado hospital referéncia
para atender pacientes com doencas raras pelo motivo de receber pacientes
referenciados por outras instituicdes de assisténcia a saude do SUS. O HUB
possui médicos geneticistas que tém experiéncia com diversos casos de
doencas raras, além de existir um ambulatério de genética que recebe e da
assisténcia aos pacientes.

Mas para dar um acolhimento, como estd determinado na Politica
Nacional de Doencas Raras, ha necessidade de existir um espaco que
realmente acolha, tenha equipes multiprofissionais que saibam escutar e ter um

olhar humanizado para os pacientes.

b. O ATENDIMENTO EM GENETICA NO HUB

O Ambulatério de Genética do Hospital Universitario de Brasilia é
vinculado a Unidade de Clinica Geral, ligada a Divisdo de Gestdo do Cuidado
da Geréncia de Atencdo a Saude da EBSERH. O servico foi criado em 1987,
pela Prof2 Dra. iris Ferrari e, desde entdo, ja atendeu mais de sete mil
individuos e/ou familias com suspeitas de afeccdo genética, rara ou nao,
realizando exames genéticos e mapeamento génico familiar, a fim de fornecer
diagndstico e aconselhamento.

O HUB atualmente conta com trés médicos geneticistas, sendo que
destes, apenas um faz atendimento. Os demais Sao responsaveis pela
realizacdo dos exames laboratoriais e de laudos, permanecendo no Laboratorio
de Genética Médica, que é vinculado a Faculdade de Medicina, dando suporte
a clinica e ao desenvolvimento de pesquisas na area, tendo sido concluidas 19
dissertagdes de mestrado e 21 teses de doutorado.

Segundo documento oficial da EBSERH (2013), que descreve

detalhadamente as atividades da instituicdo, foram realizados, em média, pelo
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ambulatorio de genética, no ano de 2013, 96 consultas semanais. Ao todo
foram 384 consultas mensais e 460 anuais, existindo apenas um consultorio

para receber essa demanda.

c. A ATENCAO ESPECIALIZADA AS DOENCAS RARAS NO HUB

Num exercicio de territorializagéo, foi realizada uma incursédo no HUB a
fim de identificar as principais especialidades que atendiam pacientes com
doencas raras. [Esta procura originou — se do questionamento de quais
médicos e &reas clinicas recebiam e/ou encaminhavam pacientes com
sintomas e diagnadsticos ja identificados.

O mapeamento dentro da instituicdo hospitalar vem da necessidade de
agrupar, localizar e identificar os especialistas e suas especialidades que
acolhem as doencas raras, deste modo a aplicagdo do questionario teria um
foco, evitando a passagem de perguntas a todos os profissionais do Hospital.
Apos mapear, foi encontrado seis especialidades no HUB e a identificacdo dos

horarios de atendimento. Sao elas (Quadro 2):

Quadro 2 — Especialidades que atendem Pacientes com Doencas Raras no
Hospital Universitario de Brasilia.

Especialidades Dias de Atendimento
Neurologia Segunda-feira pela manha
Endocrinologia Segunda-feira a tarde

Pediatria (Crescimento e

. Todos os dias pela manha
Desenvolvimento)

Dermatologia Terca-feira a tarde

Genética Sexta-feira de manha

Quinta-feira no Horario de

Pneumologia Almogo

Odontologia Todos os Dias

Fonte: Rosa, 2014

As principais clinicas que atendem doencas raras no HUB sao: Neurologia,
Endocrinologia, Pediatria, Dermatologia, Genética, Pneumologia, Dermatologia
e Odontologia. Essas especialidades atendem principalmente Acromegalia,

Hipertensdo Arterial Pulmonar, Epidermdlise Bolhosa, no entanto, outras
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afeccdes raras de origem genética ou congénitas também sdo monitoradas
pelas clinicas. O numero de atendimentos desses pacientes, em especial, ndo
se encontra disponivel. No quadro geral de atendimentos e consultas, os dados
sdo agregados as demais patologias.

d. REFERENCIA E CONTRA REFERENCIA NA SECRETARIA DE
SAUDE DO DF

Segundo os entrevistados, a rede de atendimento aos pacientes com
doencas raras no Distrito Federal se estrutura da seguinte forma:

= HdC Ll GENEtica pediatrica

HRAN Laad D- Neuromusculares

Oncologia

o Hematologia
= HdB -

HAB
<

- . neuromusculares

1
o
<

Malformagdes
congénitas

Anomalias
cromossomicas

e Infertilidade

Figura 1: Rede de Atendimento aos Pacientes com Doencas Raras no
Distrito Federal

Segundo o0s entrevistados, cinco hospitais da rede concentram o
atendimento em doencas raras no DF, sendo que apenas dois possuem
atendimento pediatrico, que sdo Hospital de Apoio (HAB) e o Hospital da
Crianca (HC).

Como a maioria das doencas raras afeta criancas, preferiu-se descrever o
itinerario do atendimento pediatrico:

(&) Uma vez que ha suspeitas por parte de um profissional da atencéo



(b)

(€)

(d)
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basica (maternidade ou ambulatério pediatrico) que a crianca apresenta
alguma afeccdo rara (determinada pela triagem neonatal ou por
acompanhamento pediatrico), a familia ¢é encaminhada para
atendimento no Hospital da Crianga ou no Hospital de Apoio.

Nessas instituicbes, sdo atendidos em ambulatério por médicos
geneticistas (ou residentes em genética) que realizam exame fisico,
anamnese, estabelecem histérico familiar e solicitam, se necessério,
exames laboratoriais, funcionais ou de imagem; as consultas sao longas
(cerca de 30-60min) se comparadas a rotina dos ambulatérios
(consultas de cerca 10 minutos).

Se ha confirmagéo de diagnostico de doencga rara, ha encaminhamento
dos pacientes para atencdo especializada (neurologia, hematologia,
oncologia, etc.) e também para exames especiais de imagem e de
genética.

Os pacientes com anomalias cromossdomicas, erros inatos de
metabolismo, deficiéncia intelectual de origem genética e com
sindromes genéticas sdo monitorados através de acompanhamento pelo

ambulatorio de genética.

Apresenta-se no Quadro 3 o numero de atendimentos em genética na

SES-DF, lembrando que muitas doencas raras sédo atendidas por outras

especialidades.

Quadro 3: Atendimentos Ambulatoriais em Genética Médica

HBDF HMIB HRC HAB TOTAL
2013 251 3092 535 923 4801
2012 211 4430 445 244 5530
2011 576 3069 3645
2010 787 3455

FONTE: NUEST/GEMOAS/DICOAS/SUPRAC - RELATORIOS ESTATISTICOS MENSAIS DAS CGS. ‘

e. A OPINIAO DE PROFISSIONAIS E USUARIOS SOBRE O
ATENDIMENTO AS DOENCAS RARAS NO SUS
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O resultado das entrevistas aos profissionais médicos foi mais pontual
em relacdo a seus atendimentos. Foram citadas doencas como Sindrome de
Down (que ndo é considerada uma doenca rara, apesar de ser de origem
genética) e Hipertensdo Arterial Pulmonar. A opinido dos profissionais de
saude entrevistados, ao serem perguntados sobre a necessidade de criacdo no
HUB de um Ambulatério de Doencas Raras, foi negativa e ndo manifestaram
desejo de esclarecer os motivos. Deve-se salientar que, em grande parte, 0s
atendimentos as doencas raras no HUB se vinculam a projetos de pesquisas.

No que tange a questdo da judicializacdo, os entrevistados salientam
que as doencgas raras sdo ainda uma area trabalhosa e obscura para o SUS,
mas o ministério da saude tem dado subsidios para auxiliar na luta contra
diversas enfermidades. O auxilio vem, por exemplo, da criacdo e incorporacéo
de protocolos clinicos terapéuticos, novas tecnologias, tratamentos e
medicamentos para diversas doengas.

A questdo da judicializacdo no acesso aos medicamentos também
apareceu nas falas. Apesar de ndo existirem tratamentos medicamentosos
para grande parte das doencas raras, 0S poucos tratamentos sdo de alto custo,
como é o caso da mucopolissacaridose. Segundo um dos entrevistados “(...) A
mucopolissacaridose hoje que ocupa o volume de quase trezentos milhdes de
reais em acodes judiciais em 2012. 73 milhdes foi de um medicamento
especifico para mucopolissacaridose tipo |, a idrosufase. Ela € um dos
principais alvos da judicializagdo, por que tém um alto custo. O medicamento
nao foi incorporado s6 por ter alto custo, mas por causa das evidéncias
cientificas. E diferente um medicamento que tenha evidéncias comprovadas
para cura ou o controle de uma determinada doenca (...)".

Nas doengas raras, a evidéncia cientifica de que um medicamento ou
tratamento realmente surte efeito €& problematica, sob ponto de vista
epidemioldgico. A raridade numérica e a dispersdo geografica dos pacientes
impedem a existéncia de ensaios clinicos considerados de alta qualidade
(duplo cego randomizados). O pequeno numero de participantes e os efeitos do
proprio medicamentos podem ter efeito muito a margem do esperado. “(...) Por
isso que ha uma recusa muito grande do ministério da saude por exemplo de
incorpora —las. Por que vocé vai ter um alto custo por paciente e ele nao vai

gerar um beneficio tdo grande, vai ser um beneficio muito infimo para o
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paciente e ainda esse beneficio ndo tem uma sustentacdo de evidencia
cientifica de eficacia, de seguranca solida para o SUS (...)".

A judicializacdo na area da saude no Brasil tem crescido. Segundo o
Conselho Nacional de Justica (CNJ), tramitam no Judiciario brasileiro 240.980
processos judiciais na area de saude — as chamadas demandas judiciais da
saude. A maior parte destes processos sdo referentes a reclamacdes de
pessoas que reivindicam na Justica acesso a medicamentos e a procedimentos
médicos pelo Sistema Unico de Saude (SUS), bem como vagas em hospitais
publicos e acdes diversas movidas por usuarios de seguros e planos privados
junto ao setor (CNJ, 2011).

O que se pode notar é que, desde o descobrimento da AIDS e do
surgimento dos movimentos em prol de direitos de pacientes, a populacao viu
no judiciario a saida para resolucdo de seus problemas, para garantir que o
governo desse total suporte a medicamentos e tratamentos gratuitos,
colocando o sistema de saude literalmente no banco dos réus. Essa manobra,
muitas vezes desesperada de familias para conseguir atendimento digno
resultou em um volume altissimo de processos, 0 que sobrecarregou foruns,
tribunais e até mesmo a suprema corte de ac¢Bes contra o Estado, na
expectativa de garantia plena de atencao integral na saude.

O problema de aplicar a judicializacdo ao caso das doencas raras € que
distor¢cdes séo criadas no SUS. Para dar o devido atendimento aos usuarios,
sdo necessarios investimentos em infraestrutura para receber os pacientes e
deve haver alocagcéo adequada de recursos para aquisicdo de equipamentos e
medicamentos, além de garantir a existéncia de equipes multiprofissionais.
Contudo, o foco dos processos judiciais €, geralmente, o tratamento
medicamentoso. No SUS, medicamentos sao tecnologias incorporadas e
seguem uma logica de avaliacdo e um ciclo de uso. Novas drogas s6 sao
incorporadas ap0s cumprirem quesitos de seguranca, efetividade, eficacia, etc.,
avaliados em conjunto pela ANVISA, pelo sistema CEP-CONEP e pela
CONITEC. Parece haver um “equivoco intencional” ao se veicular, junto as
associacfes de pacientes, a ideia de que drogas experimentais jA sao
medicamentos consagrados. Um grande numero de processos judiciais traz
este tipo de argumentacdo. Deve-se recordar que a assisténcia farmacéutica

no SUS oferece o melhor tratamento possivel, ndo o Ultimo tratamento
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disponivel no mercado.

Outra questado é o acesso a rede hospitalar para o tratamento. Algumas
a familias podem cobrar do governo atendimento integral e gratuito, por meio
da judicializacdo, mesmo que iSSoO comprometa o orcamento de municipios,
estados e federacéo.

Outro aspecto que apareceu na pesquisa de campo, foi a questao da
formacdo dos profissionais de salde sobre doencas raras. Com excecdo de
relatos de casos ou de disciplinas de genética clinica, ha pouca formacao
especifica no internato ou na residéncia meédica. Apesar da baixa prevaléncia
na populacdo, as doencas raras podem ser paradigmas importantes para
definicAo de critérios de uma anamnese adequada ou do detalhamento
necessario em um historico familiar ou em exames fisicos. Sua raridade,
somada a atual “celeridade” impulsionada as dinamicas de atendimento
(consultas curtas e superficiais), comprometem as consultas, forcando a familia
a procurar atendimentos em outras unidades, alongando o itineréario
diagnéstico/terapéutico. A clinica ampliada poderia ser uma das ferramentas a
serem utilizadas para fortificar o trabalho e saude para melhor responder ao
diagnéstico.

A clinica ampliada é descrita em documento oficial do HumanizaSUS.
Sua logica € buscar a integracdo de varias abordagens para possibilitar um
manejo eficaz trabalho em salde que em suma maioria € altamente complexo
e passa necessariamente a ser transdisciplinar, e mais do que isso, traz a ideia
do trabalho multiprofissional.

O que a clinica ampliada tem em suas propostas estd em acordo com as
expectativas de pacientes e familiares acerca da criacdo de ambulatorios de
doencas raras. As principais convergéncias aparecem em evitar a
predominancia de apenas um conhecimento advindo de um unico profissional
sobre a saude — doenca. Devem ser feitos diversos recortes, como situacao
socioeconbmica, patologia e situacdo emocional afetiva, a fim de apoiar o
adequado diagnostico e a conducdo do tratamento. A l6gica de “queixa-
conduta” adotada no modelo classico de atendimento ambulatorial néo
humanizado, é inadequada para acompanhar doencas raras e deve ser
substituida pela logica da clinica ampliada: (a) auxilio e compartilhamento de

diagnéstico e formas de terapias, proporcionando ao paciente e seus familiares
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um leque de novas formas de abordagens terapéuticas mais efetivas; (b)
ambiente de trabalho multidisciplinar e harmonioso, onde todos os profissionais
possam atuar juntos e existindo respeito ao paciente, ndo o dividindo nas
“caixinhas” das especialidades.

Apesar de alguns dos entrevistados da area médica negarem a
necessidade de um ambulatério especifico, lembrando que o mesmo é previsto
na Politica Nacional de Doencas Raras, a discussdo acerca dos itinerarios
pode ser uma justificativa importante para conformacdo de uma rede
totalmente estruturada que possa encurtar e quebrar esse caminho doloroso.

Por exemplo, uma familia que tem um membro com uma doenca rara,
certamente peregrinard por varias unidades de saude até obter diagndstico e
tratamento. Muitas vezes precisara viajar para outros locais a fim de receber
confirmacédo diagndstica e assisténcia. Um ambulatorio de referéncia poderia

minimizar este processo.

f. Experiéncia pessoal

Como ultimo ponto deste estudo, apresenta-se um relato pessoal de como é
dificil receber diagnéstico preciso sobre uma doenca. Ha cerca de 10 anos
recebi, de forma imprecisa, o diagndstico de anemia falciforme. Segundo a
literatura da area (BVS, 2007):

“E uma anemia que acontece porque algumas pessoas
nao tém a hemoglobina A e, no seu lugar, produzem
outra hemoglobina diferente daquela, chamada
hemoglobina S. A hemoglobina S ndo exerce a fungéo de
oxigenar o corpo de forma satisfatoria, razdo pela qual
tais pessoas tém sempre uma anemia que ndo se corrige
nem com alimentacdo nem com ferro. Nessas pessoas,
as hemacias ao invés de redondas, possuem forma de
foice ou meia lua. Essas células afoicadas tem
dificuldade de passar pelas veias, 0 que ocasiona
entupimentos e  posteriormente  muitas  dores,
principalmente nos 0ssos”.

O tratamento recebido foi direcionado para esta doenca que, apesar de
genética, ndo é rara. Recentemente, em reavaliacdo, foi descoberto que sou
portador de Anemia Falciforme com traco Talassémico que, segundo a
ORPHA.NET (www.orpha.net), ja se caracteriza como evento genético raro. O
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Instituto Estadual de Hematologia do Rio de Janeiro (2004), descreve que
talassemia é um termo médico utilizado para um tipo de anemia herdada. E
causada por um gene que resulta na producdo de quantidades muito pequenas
de hemoglobina. Por causa disto, os glébulos vermelhos de pessoas com
talassemia sdo menores e contém menos hemoglobina que o normal.

No interladio entre o primeiro diagndstico equivocado e ao diagndstico
correto, a abordagem médica se restringiu a tratamento de uma anemia
insistente com administracdo de medicamentos para anemia falciforme. O
diagnéstico mudou a dinamica familiar, com restricbes alimentares e outras
prescricdes de saude. O adoecimento ndo era individual, era familiar.

Durante trés anos tomava comprimidos para repor vitaminas B2, B4, B6,
B12, Ferro e para melhorar funcdes hepaticas. Aos 15 anos, fiz novos exames
e nado foi constatado uma anemia grave, mas sim uma anemia branda, o que
modificou a suspeita clinica. Sem o apoio de exames complementares fui
diagnosticado com anemia falciforme.

Esse diagnostico criou um sentimento de tristeza em meus pais, pois 0S
meédicos transferiam a eles a culpa por meu estado de saude, o que gerou
tristeza. Mesmo recebendo as recomendacdes para fazer o tratamento de uma
verdadeira anemia falciforme, eu ndo segui, muito mais por raiva da forma de
tratamento dispensada pelos médicos que por falta de condi¢cdes em arcar com
o tratamento. Apds alguns anos, a anemia cedeu, o que levou a um
guestionamento por parte dos médicos. Nao era incomum ouvir “(...) Como
pode ter sumido a anemia falciforme se ela € mortal a seu povo (...)", huma
espécie de culpabilizacdo da populacdo negra pela existéncia da anemia.

Em funcdo das alteracbes clinicas em meu quadro, fui encaminhado
para outros especialistas, o que alongou meu itinerario diagnostico. Apés um
periodo de emagrecimento, houve recidiva da anemia. O tratamento para
anemia falciforme foi retomado, até que outra médica resolveu, seguindo uma
l6gica diagndstica e principios éticos, investigar meu historico e descobrir que,
por 10 anos, fui diagnosticado erroneamente e estava recebendo tratamento
para algo que possuia. Como ja afirmado, fui recentemente diagnosticado
como portador do traco talassémico, tendo sub sintomas da anemia falciforme.
Os tratamentos medicamentosos e a dieta foram modificados.

Reflto se medicamentos desnecessario, diagndstico impreciso e
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orientacbes médica desencontradas nao tiveram efeito iatrogénicos e
reduziram minhas qualidade e expectativa de vida. De modo semelhante,
diversas pessoas com doengas raras percorrem itinerarios diagndsticos e
terapéuticos atravessados por equivocos que poderiam ser evitados com
medidas fundamentais: consulta clinica adequada, realizacdo de exames
complementares, acolhimento humanizado, encaminhamento a servicos de

referéncia, orientagcdo nutricional e apoio psicolégico.

g. AMBULATORIO PARA ATENDIMENTO DE DOENCAS RARAS

N&o existem na literatura artigos direcionando a criagcdo e
desenvolvimento de ambulatério de atendimento exclusivo a doencgas raras. Ha
experiéncias europeias relatadas em sites especializados (EURORDIS). De
maneira geral, ha ambulatérios de especialidades que atendem a grupos
especificos de doencas raras. Mas o atendimento em ambulatérios
hospitalares, geralmente, se restringe a oferecer encaminhamento e
terapéutica sem, no entanto, ofertar aos pacientes novas formas de autogerir
seu processo saude-doencga, o que poderia ser dinamizado em um ambulatorio
multiespecialidades com foco no acolhimento e no acompanhamento dos
pacientes.

Segundo Sabino (2010), com analogia para o funcionamento de
ambulatério médico, pode-se observar que existe uma disputa de poder entre
médicos residentes € apenas um local sem prestigio e sem motivagdo. Isso se
reflete em problemas na criacdo de novos ambulatorios, o que se pode avaliar
a problematica, ou melhor, limite tanto infraestrutura quanto de recursos
humanos para o possivel nascimento de uma nova estrutura de atendimento a
pacientes que precisam de um olhar mais humanizado e sem preconceitos.

Uma questdo a ser pensada como plano para a abertura de um
ambulatorio especializado em doencas raras € como fazer integracdo total
entre especialistas, geneticistas e outros profissionais da saude que possam
trabalhar com olhar humanizado, proporcionando para o servi¢co, a porta de
entrada da rede de atencao integral a pacientes com doencas raras.

Para justificar a criacdo de um ambulatorio no Hospital Universitario de

Brasilia, ndo se deve recorrer a légica de que se trata de ter um local especifico
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para atendimentos, mas trata-se da construcdo de meios para ampliar a rede
de atencdo as doengas raras, com garantia de que 0s pacientes recebam
atencao integral e ndo somente o olhar do especialista.

Com a implantacdo de um ambulatério de doencas raras, segue-se todo
um aparato de aporte governamental, com repasse especifico de recursos para
os tratamentos clinicos e para dispensacdo de medicamentos para 0s
pacientes. O aporte financeiro oriundo do nivel central de gestdo do SUS
permitiria trazer para a instituicdo mais medicos especialistas, geneticistas e a
conformacdo de equipe multiespecializada para cuidar dos pacientes com
doencas raras.

O ambulatério de doengas raras uma vez implantado, passa a ser a
porta de entrada da rede de atenc&o, onde o paciente, uma vez acolhido e se
sentindo confortavel, recebera apoio em questdes psicolégicas e funcionais,
sem a sensacdo de abandono de receber o diagndstico preciso e ndo ter onde
receber o tratamento multiespecializado.

Para os pacientes com doencas raras € este espaco é de grande
importancia, pois acrescenta algo primordial: tempo e qualidade de vida. Isso
se deve ao fato de, por exemplo, uma criangca com distlrbio raro precisa ter
atendimento, diagnostico e tratamento mais rapido e efetivo do que receberia
no modo de atendimento do sistema tradicional de saude, ou seja, tendo que
passar por diversos especialistas e diversos exames para receber diagnostico
e tratamento adequado, o que reduz a expectativa de vida destas criancas.

Outra justificativa vem, principalmente, do fato de um ambulatério de
doencas raras multiespecializado ser um espaco de educacao e promocédo de
saude. Neste nicho, outros profissionais, menos reconhecidos e valorizados
nos espacgos hospitalares, como fonoaudidlogos, terapeutas ocupacionais e
sanitaristas podem atuar em prol da qualidade de vida dos usuéarios do SUS.
Os sanitaristas, por exemplo, pode atuar para aperfeicoar a logica de atencéo
as doencas raras, melhorado os indices de atendimento e sobrevida dos
pacientes.

Segundo a Politica Nacional de Doencas Raras, € necessario que o
ambulatério disponha de uma infraestrutura com equipamentos para
diagndstico na propria instituicdo hospitalar ou que possa referenciar para outro

local que possa dar a resposta de imediato. Deve contar com equipe
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multiprofissional, composta por meédico especialista em genética, medico
especialista em doencas raras (este pode ser o responsével por acolher e dar
encaminhamento especializado para outros profissionais), enfermeiros,
pediatras, nutricionistas, fonoaudiologos, fisioterapeutas, terapeutas
ocupacionais e, em nossa opinido, 0s sanitaristas.

Como contribuicao para reflexdo de como seria um fluxo de atendimento
no Ambulatério de Doencas Raras:

1) O usuério, ao chegar no ambulatério, deve ser recebido por uma equipe
de acolhimento e de triagem.

2) Em seguida, um médico generalista pode avaliar o paciente (e ndo o
caso ou a doenca), dando a familia e ao usuario total apoio e
encaminhando para realizar o correto diagnostico.

3) ApoOs a primeira avaliacdo, tanto a familia, quanto o paciente, devem
receber atencdo psicossocial de profissionais do servico social, de
psicologos e de outros profissionais de saude, inclusive do sanitarista,
que podem oferecer materiais educativos e orientacdes gerais sobre
habitos saudaveis e qualidade de vida.

4) Apoés a etapa de acolhimento inicial e em posse dos primeiros resultados
de exames, o usudario e seu familiar podem ser encaminhados ao
geneticista ou outros especialistas para diagnostico adequado e
definicdo de tratamento, que deve se multidisciplinar.

5) Se forem necessarias intervencgdes cirlrgicas e exames especializados,
o ambulatorio pode referenciar e encaminhar os pacientes.

6) Caso o paciente seja diagnosticado com doenca rara, o medico
responsavel deve encaminhar solicitacdo a equipe de saude da familia
responsavel pelo territorio de residéncia da familia afetada para cuidado
continuo e acompanhamento.

7) Ao profissional em Saude Coletiva cabe coordenar todo o fluxo, propor
politicas proprias para a melhora e ampliacdo de incentivos a pesquisa,
financiamentos, podendo ser fundo a fundo e transferéncia direta.

Esta é apenas uma proposta idealizada, que ainda deve ser submetida

ao crivo da direcdo de assisténcia a saude do HUB e a novas verificagbes e

estudos.
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4. CONSIDERACOES FINAIS

O gue se pode concluir desta pesquisa é que ha um anseio por parte
dos usuarios que tem doencas raras (eu inclusive) em ter um local onde
possam receber atendimento e diagndstico humanizado e preciso, respeitando

suas particularidades e acima de tudo, a sua privacidade.

Dentro da légica de integralidade, universalidade e equidade do SUS, a
existéncia do ambulatério de doencas raras permitiia um adequado
direcionamento de agbes de intervengdo e assisténcia aos portadores de
doencas raras: diminuiria filas, desafogaria o judiciario, permitiria a adequada
alocacao de recursos, tanto humanos, quanto materiais e financeiros, garantiria
assisténcia farmacéutica correta, permitiria 0 exercicio da multiprofissionalidade
em saude, etc. Um ambulatério ndo soé traria beneficios aos pacientes, mas
daria aos profissionais de salde a possibilidade de realizar suporte adequado,
referenciar corretamente o0 paciente e ofertar tratamentos condizente a

qualidade em servicos de assisténcia.

O ambulatério supriria, em parte, as demandas sobre informacgdes sobre
doencas raras. De modo geral, profissionais e pacientes buscam fontes, nem
sempre confidveis ou éticas para dar aos pacientes. As associacdes de
pacientes, por exemplo, teriam um local para referenciar pacientes e para troca

de experiéncias e de informagao.

A criagdo de um ambulatério de doencas raras trar4 beneficios para
diversos interlocutores, como profissionais da saude, associa¢fes e pacientes
e suas familias. Um local que tenha um acolhimento e olhar humanizado, num
ambiente que se escute e que se possa ofertar conforto e esperanca,
respeitando os principios primordiais do SUS e garantindo a dignidade
humana, sé pode ter resultados positivos sobre a saude desta parcela da

populacao.

Ao realizar este estudo, sendo portador de doenca rara e futuro
profissional de Saude Coletiva, pude aprender como € dificil alguém ter a
interesse de pesquisar doencas raras no ambito do ensino, pesquisa e

extensdo. Uma das possiveis razdes € a insisténcia em pesquisar tematicas ja
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conhecidas, como epidemiologia, gestao e participacao social, atencdo basica

€ entre outras.

Aprendi a importancia em existir mais pesquisas e incentivos financeiros
a doencas raras, podendo ser realizados pelas universidades para que possa
ser preenchida a lacuna de literatura e informacao sobre o tema. Em relacéo a
induUstria farmacéutica, € necessario dar incentivos fiscais e financeiros para os
mesmos, criando um link entre governo e industria para licenca compulsoria
para patentes de medicamentos o6rfaos, evitando que seja praticado precos
altos a remédios e tratamentos ofertados ao SUS. No entanto, h& que se cuidar
para que ndo haja conflitos de interesses: as expectativas de lucros ndo podem
sobrepujar a eficacia do medicamento ou relativizar o risco de se inserir em

protocolos experimentais.

Para as familias que tem familiares vivendo com doencas raras, toda
ajuda oriunda da universidade, do governo, das associacfes de pacientes e até
mesmo da industria é bem-vinda, cabendo ressalvas para que a convergéncia
de interesses seja centrada na qualidade de vida de quem tem uma doenca
rara. Como sanitarista saber enfrentar preconceitos por parte dos profissionais,
erros de diagndstico/terapéutico e falta de assisténcia a saude € primordial
para criar um ambiente preparado para cada caso e que seja acolhedor para os

pacientes.
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