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RESUMO

Atualmente existem em torno de 300 milhGées de pessoas com algum tipo de doencga rara
no mundo. Essas doencas sdo progressivas, degenerativas e podem ser fatais, afetando
em sua maioria criancgas, a partir de um itinerario terapéutico na maior parte das vezes
longo e angustiante. Quando se discute esse tema, deve-se pensar em quem
acompanha e cuida das pessoas, ou seja, o cuidador primario, e, da mesma forma, como
a sociedade acolhe a pessoa e familia com doenca rara. Os cuidadores familiares e as
pessoas com doencas raras vivenciam uma realidade complexa, repleta de
vulnerabilidades. Portanto, o objetivo deste estudo € analisar, sob o ponto de vista
bioético, as vulnerabilidades nas trajetorias terapéuticas do cuidador familiar e pessoa
com doencas raras no Brasil. A dissertacdo € constituida por cinco artigos, organizados
em capitulos, os quais se utilizam de revisao integrativa e pesquisa de campo por meio
de andlises qualitativas e quantitativas. Percebem-se os tipos de vulnerabilidade
presentes nas narrativas dos cuidadores familiares, assim como o vasto caminho que a
academia e a sociedade necessitam percorrer para proteger contra a violagdo dos
direitos humanos dessa populagéo. Conclui-se que é de extrema importancia cuidar de
quem cuida, para além de redes de apoio e politicas publicas, fazendo-se necessério
cuidar da salude mental de quem assume a responsabilidade do cuidado e de quem
acolhe essa populacdo em todo o itinerario terapéutico. Sdo mais de 13 milhdes
brasileiros com doencgas raras, além da familia deles, e a equipe profissional que
necessita ser acolhida para poder acolher, pois s&o protagonistas importantes dessas
historias.

Palavras-chave: Doencas raras, bioética, vulnerabilidades, protecdo, narrativas.



ABSTRACT

Currently there are around 300 million people with some type of rare disease in the world.
These diseases are progressive, degenerative and can be fatal, affecting mostly children,
from a therapeutic itinerary that is most often long and distressing. When discussing rare
diseases, one should think about who accompanies and takes care of people, that is, the
primary caregiver, as well as how society welcomes the person and family with a rare
disease. Family caregivers and people with rare diseases experience a complex reality,
full of vulnerabilities. Therefore, the aim of this study is to analyze from a bioethical point
of view how vulnerabilities in the therapeutic trajectories of family caregivers and people
with rare diseases in Brazil. This dissertation consists of five articles, organized into
chapters, which use integrative review and field research through qualitative and
guantitative analyses. The types of vulnerability present in the narratives of family
caregivers can be seen, as well as the vast path that academia and society need to take
to protect the violation of human rights in this population. It is concluded that it is extremely
important to take care of the caregiver, in addition to support networks and public policies,
making it necessary to take care of the mental health of those who take responsibility for
the care and of those who welcome this population throughout the therapeutic itinerary.
There are more than 13 million Brazilians with rare diseases, in addition to their families,
and the professional team that needs to be welcomed to be able to receive them, because
they are important protagonists of these stories.

Keywords: Rare diseases, bioethics, caregiver, vulnerabilities, protection psychology,
narratives.
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INTRODUGCAO

Antes de iniciar os apontamentos técnicos que nortearam a construcdo dos
capitulos e artigos desta dissertacdo, particularmente é relevante ressaltar uma grande
inspiracdo para escrever e lutar pelos direitos das pessoas com doencas raras. Tais
direitos sédo descritos de maneira legal, mas também em relacéo ao trato e cuidado que
envolve outras profissdes, que nao a dos juristas. Depois de alguns meses de ingresso
no mestrado, meu pai foi (apés alguns anos) diagnosticado com uma doenca rara
chamada esclerose lateral amiotrofica (ELA). Conforme pontuado em um dos capitulos,
a descoberta de uma doenca rara gera luto, e o termo luto é coerente, pois engloba a
morte da saude perfeita, e muitas vezes conseguimos observar os cinco estagios do luto
nesse processo. Particularmente, consegui observar em minha propria familia esse
caminho que a morte da saude perfeita realizou. Nesse momento (abril de 2021), com
um ano e sete meses de ELA, meu pai vivenciou junto com sua cuidadora primaria,
minha méae, muitos momentos fortes e importantes para a manutencao da saude.

Como filha, foi possivel vivenciar dores emocionais de pousar no hospital com ele,
a espera de resultados de exames, bem como observar sua forca em realizar outros,
cada vez mais incbmodos e invasivos. Nesse processo, foi possivel conhecer
profissionais atenciosos - realmente o agradecimento dado a eles era verdadeiro e ndo
cabivel em palavras —, mas, infelizmente, por outro lado, também lidamos juntos com os
que ndo o acolheram, e, sim, provocaram sofrimento desnecessario no momento.

Essas poucas reflexdes trazidas de uma vivéncia pessoal motivaram e nortearam
uma forca ainda maior em escrever e falar sobre a importancia de se conhecerem
doencas raras — mais do que isso, como tratar o que nao tem cura, como cuidar daquele
gue sofre, minimizando a exposicéo a vulnerabilidades e ouvindo o que ele tem a dizer,
nao necessariamente pelas palavras vocais. Portanto, a construcao destes capitulos séo
uma relagcdo entre vivéncia técnica, pessoal, social e comunitaria.

Em cada capitulo/artigo combinou-se uma area a qual ele foi direcionado, tanto
para gerar conhecimento cientifico em diferentes atuacdes profissionais do setor de
saude quanto para acolher também a comunidade geral. As abordaram constituiram
também uma reflexdo voltada a grupos do Direito, que muitas vezes possuem a
capacidade de participar da luta pelas liberacées dos planos de saude e acesso a

medicac¢fes e equipamentos especificos nas doencas raras a luz da bioética.
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Sob um viés bioético, buscou-se nesta dissertacao dialogar e criar pontes entre
contextos das doencas raras a luz da bioética da protecdo e da bioética narrativa,
majoritariamente. A bioética da protecdo busca colocar em préatica aspectos que
salvaguardam popula¢gBes suscetiveis ou em vulneragcdo como esséncia basilar. O
principio da protecdo constitui um dos fundamentos da intervengdo, que observa a
importancia do cuidar ante a integridade fisica e a patrimonial que geram bem-estar a
populacdo em situacdo de vulnerabilidade. Logo, essa bioética pode ser vista como uma
ética da responsabilidade social.

O termo vulnerabilidade se relaciona a condicdo existencial humana, e
vulneracgdo, por sua vez, se aplica a condicdo especifica de populacbes em situacdes
contingencialmente adversas. Assim, o vulnerado € considerado aquele que possui uma
doenca rara e que, portanto, necessita de cuidados especificos ao longo da vida, ao
passo que a vulnerabilidade é da ordem do risco de viver algo. Portanto, a bioética da
protecdo pode abordar um contexto de implicacbes morais muito relevante, com
intervencdes que possuem subsidios de valores muito presentes na sua atuacao e,
assim, promovam e também possam proteger tanto os direitos humanos quanto a saude,
com o intuito de garantir a equidade e evitar a discriminagao (HOUAISS; VILLAR, 2001,
SCHRAMM, 2017).

A bioética narrativa, por sua vez, observa a fala das pessoas que participam de
contextos em que € necessario se formar e informar sobre determinado assunto, como
no caso das doencas raras. Ela abarca trés ondas: a primeira é voltada para recolher,
mediante procedimentos, dados e informacdes narrativas, como em filmes ou pecas para
falar sobre bioética; a segunda é epistemoldégica, ou seja, busca também uma reflexdo
sobre o papel da histéria e das escolhas morais; e a terceira € comprometida socialmente
e a transformacg&o no espaco em que se esta inserido. A transformacgédo social acontece
por intermédio da razdo narrativa com o Homo Narrans, em que é a ideia de uma boa
vida é refletida. E isso acontece no ouvir a comunidade e aprender com ela, ai sim existe
a narrativa. Logo, é necessario haver: (a) trabalho de campo, com o grupo; (b) coleta de
dados e sistematizagdo com o grupo; (c) criacdo de historias; e (d) reflexdo da historia,
olhando para quais sdo as vozes (SANTOS, 1999; ALVES,; CALSA; MORELI, 2015;
MANCHOLA-CASTILLO, 2017).

A inter-relacao entre as bioéticas de protecédo e narrativa abraca carinhosamente
todo o contexto trazido nos presentes capitulos desta dissertacdo. Por assim dizer,
apresenta-se a ideia geral de cada capitulo, baseado no objetivo de analisar as
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vulnerabilidades das trajetérias de vida de pessoas com doencgas raras no Brasil sob um
olhar bioético.

O primeiro capitulo, “Vulnerabilidades de cuidadores familiares de pacientes
com doencas raras: uma revisao integrativa®, inicia o compilado de estudos
realizados entre bioética e doencgas raras e se refere a uma revisao integrativa sobre o
cuidado com a saude mental desses cuidadores. As buscas aconteceram na base de
dados Bireme.org e Scielo.org, focando-se textos completos de lingua portuguesa,
espanhola e inglesa publicados entre 2009 e 2019. Foram analisados 462 artigos, e ao
final, 39 responderam inicialmente a pergunta-chave.

“Bioética e o olhar coletivo: uma pesquisa sobre doencas raras” é o titulo do
segundo capitulo. A pesquisa de campo que o constitui foi realizada com 254 cuidadores
familiares de pessoas com doencas raras de todo o Brasil, por meio de um questionario
misto (Apéndice 1), quantitativo e qualitativo, inserido na plataforma online Qualtrics e
enviado por meio digital. A técnica de coleta de dados utilizada foi a snowball sampling.

O terceiro capitulo, “E a histéria do cuidador, quem conta? Narrativas
bioéticas sobre os cuidadores familiares de pessoas com doencas raras”, se refere
as narrativas dos cuidadores por meio de uma metodologia de questionario qualitativo
em que foram analisadas seis perguntas voltadas a saude mental deles. Nas questdes,
essas pessoas pontuaram sobre simesmas e o modo como descrevem seu autocuidado.

O sentimento de pertencimento e identificacdo para familia e pessoas com
doencas raras se ajudem mutuamente, bem como construam lacos de afeto e confianca
gue podem enfrentar as dificuldades e conflitos encontrados cotidianamente foi a tonica

do quarto capitulo, intitulado “Identificacdo e pertencimento: a importancia de

construir lagos que aproximam pessoas que possuem uma condi¢cdo de saude

rara”. Para a elaboracéo dele, realizou-se um ensaio tedrico, reflexivo e interpretativo de
textos que abordam a relagc&o de grupos de apoio e qualidade de vida.

Por fim, o quinto capitulo, “Direitos humanos nas doencas raras:
(in)capacidades do Estado”, esta voltado para os direitos humanos, tendo em vista que
a busca por medicamentos 6rfaos (de alto custo), equipamentos para qualidade de vida
e autonomia, garantia de direitos no que tange a saude publica e a privada, ou seja, a
judicializacéo nas doencas raras, sao brevemente descritos.

Vale destacar que em todos os capitulos foi possivel fazer relacdo com a
pandemia de Covid-19, que perdurou grande parte do tempo da realizacdo da

dissertacao.
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Um apontamento relevante em relacdo a parte técnica que engloba a realizacéo
do mestrado em bioética diz respeito a criacdo de um laboratério de doencas raras,
denominado Laboratério Raros. Essa iniciativa, que se concretizou em fevereiro de 2021,
se deu por meio de esfor¢cos conjuntos da autora da presente dissertacéo e a diretora
clinica do Centro de Diagnostico e Intervencdo do Neurodesenvolvimento. Portanto, a
premissa do que norteia o cuidado, tanto na vida académica como social, foi colocada
em pratica. As publicacbes em revistas, livros e o desenvolvimento de tecnologia,
juntamente com a possiblidade de levar a sociedade um pouco do conhecimento para a
pratica, concretizam a ideia de que a bioética deve criar pontes, nesse caso, entre 0
tedrico e o pratico.

A segquir, esta elencada a producéo cientifica realizada durante a trajetéria do
mestrado em Bioética, além do conteudo da dissertagéo.
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ARTIGO 1
Aceito em maio de 2021, na “REVISTA PSICOLOGIA SAUDE & DOENCA”.
Vulnerabilidades de cuidadores familiares de pacientes com doencas raras: uma

revisao integrativa

Vulnerabilities of family caregivers of patients with rare diseases: an integrative review

Resumo

Atualmente existem em média 300 milh6es de pessoas com algum tipo de doenca rara
no mundo. Essas doencas sdo progressivas, degenerativas e podem ser fatais, afetando
em sua maioria criangas, a partir de um itinerario terapéutico muitas vezes longo.
Quando se discute esse tema, automaticamente deve-se pensar em quem acompanha
e cuida desses pacientes, bem como do seu processo de saude/doenca. Os cuidadores
familiares e as pessoas com doencas raras vivenciam uma realidade complexa, repleta
de vulnerabilidades. O objetivo deste estudo € analisar, sob o ponto de vista bioético, as
vulnerabilidades dos cuidadores familiares de pacientes com doencas raras. Trata-se de
uma revisdo integrativa das bases de dados Bireme.org e Scielo.org, com textos
completos, de lingua portuguesa, espanhola e inglesa, publicados entre 2009 e 2019.
Criou-se um quadro que indica as vulnerabilidades programatica, individual, social e
moral e compbs-se com as andlises de textos selecionados. Percebe-se que a
vulnerabilidade programatica esteve presente na maior parte dos textos, e a
vulnerabilidade moral ndo foi tdo evidenciada no discurso dos cuidadores familiares.
Conclui-se que € de extrema importancia cuidar de quem cuida; para aléem de redes de
apoio e acOes politicas, € necessario cuidar da saude mental de quem assume a
responsabilidade do cuidado.

Palavras-chave: Doengas raras, vulnerabilidades, psicologia, bioética, acesso a saude,

salde mental.

Em todo o mundo, ha aproximadamente 300 milhées de pessoas que vivem hoje
com uma patologia considerada rara, ou seja, 4% da populacdo mundial. Ao pensar

sobre as doencas raras de maneira coletiva — e ndo as especificidades que compdem
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esse termo de doencas raras (no plural) ou mesmo doencas genéticas -, deve-se refletir
sobre a atuacdo das politicas publicas eficazes nos niveis global e nacional, para assim
haver maior empenho em melhorar a qualidade de vida dessa populacdo. Uma doenca
é considerada rara quando n&o afeta mais de cinco pessoas em um grupo de 10 mil.
Sabe-se também que o numero de doencas raras que permeiam por volta de 6 a 8 mil
variacfes pode nédo ser fidedigna com a realidade, derivado do motivo de inUmeras
doencas raras nao serem rastredveis nos sistemas de saude ou ndo terem um
diagndstico preciso. Em média, 30% das pessoas com doencas raras morrem antes de
completar 5 anos de idade; 75% delas afetam criancas e 80% tém origem genética. As
doencas raras geralmente sdo crbnicas, progressivas, degenerativas e muitas vezes
fatais (OMS, 2018; EURODIS, 2020).

O proprio termo doenca rara (DR) traz consigo a designacéao de raridade, ou seja,
de algo que é infrequente, que foge a norma, marcando de modo muito particular a vida
das pessoas que a vivenciam ou convivem com ela. Tal raridade resulta em
consequéncias que agravam nao apenas as situacfes biologicas relacionadas aos
diagnésticos tardios, longos tempos de espera, atendimentos inadequados as
necessidades, mas também se revela no corpo, implica olhares furtivos, contatos
evitados, oportunidades perdidas, gera estigma, cria vidas escondidas, cotidianos que
giram em volta da doenca (BARCHIFONTAINE, ZOBOLI, 2003; BRASIL, 2014).

A Organizacdo Mundial da Saude (OMS, 2018) aponta que 0s transtornos mentais
atingem uma em cada quatro familias que possuem pessoas com algum tipo de doenca.
Tais consequéncias atingem ndo apenas quem adoece, mas o nucleo da familia como
um todo, com acentuamento ao familiar cuidador (CARDOSO; GALERA,; VIEIRA, 2012).

A familia € o grupo primario no qual o ser humano esta inserido, assim a dinAmica
que ela constroi em decorréncia da doenca rara de um filho é especifica para cada uma.
Antonio (2010) e Machado (2009) apontam que existe uma mutua relagéo entre a saude
e a familia, e isso acaba por influenciar investigacdes de todas as especialidades nesse
campo da saude/doenca.

Quando se refere a cuidadores, existem algumas distingbes entre quem s&o: 0s
informais, que podem ser familiares ou uma pessoa amiga, conhecida, que se dispde ao
ato de cuidar; e os profissionais que possuem formacgéo para o cuidado especifico da
pessoa (um enfermeiro ou um técnico de enfermagem, por exemplo). Entre os

cuidadores formais e informais, ha os que ocupam o papel de cuidador principal e que
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se responsabilizam pelos cuidados na maior parte do tempo; ja os secundarios auxiliam
conforme o que o principal orienta (BRASIL, 2012).

Ao se analisar o ambiente social familiar e suas interacdes, € possivel observar
que existem inumeras mudancas de comportamento por parte da familia para poder
suprir a demanda que a doenca traz consigo. Vale ressaltar ainda que aspectos
especificos culturais influenciam a relagéo da familia com a doenca; a dor de um membro
tende a evocar a dos familiares (MCGOLDRICK, 2003; DIAS et al., 2011).

Existe uma caracteristica no meio familiar, que apds o diagndstico, vem a procura
pela responsabilizacdo da doenca. Logo cresce uma variancia de sentimentos,
sensacoes e sintomas, tendo por base a culpa, a inutilidade, a depressao e a ansiedade
sobre a idealizacdo de uma crianca perfeita. E interessante perceber as caracteristicas
psicolégicas da relacéo entre familia e doenca mediante o desenvolvimento das funcdes
gue cada membro familiar desempenha. Por vezes, sentimentos negativos permanecem,
pois ndo ha um espaco para falar a respeito do impacto que a doenca traz no ndcleo da
familia (OLIVEIRA et al., 2016; KUBLLER-ROSS, 2009; MACHADO, 2009).

Nesse contexto, a atencao deste estudo serd voltada ao cenério das pessoas com
doencas raras - estas sao definidas pelo numero da sua ocorréncia e pelo significado
estatistico da sua incidéncia na populacdo. O fato de serem raras pode implicar o
aumento significativo da vulnerabilidade dos individuos com a doenca, mas também suas
familias, em que os diagndésticos tardam, os exames, as consultas e as opinides se
multiplicam, as respostas sdo inadequadas, as necessidades ndo sao atendidas e a
urgéncia do cuidado contrasta com o tempo longo da espera. Diante disso, a prote¢céo
dos individuos quanto as vulnerabilidades e ao itinerario terapéutico é uma fortaleza que
garante o progndstico da doenca e o respeito ao direito a vida. Ndo sdo raras as
demandas judiciais para conseguir acesso a beneficios de direitos, como a medicacéo
de alto custo para os pacientes que necessitam dela com vistas a melhor qualidade de
vida ou seu prolongamento (BARBOSA; PORTUGAL, 2018; ALVES et al., 2007).

Segundo a Declaracdo Universal de Bioética e Direitos Humanos (UNESCO,
2005), a vulnerabilidade humana é um principio ético que deve ir além do discurso
bioético. Todos devem falar e agir acerca dessa condi¢cao de vulnerabilidade (caréncia,
necessidade, impossibilidade de responder com 0s proprios recursos a dada demanda
que vive e por ela se é afetado), de vulnerados (o que foi agredido, seja por acdes ou
palavras, seja pela falta delas) e das situacfes de vulneracéo (acdo de vulnerar algo ou
alguém) (SCHRAMM, 2003).
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A vulnerabilidade é um conceito extremamente importante que ganha mais
atencdo no relatério de Belmont (THE NATIONAL COMMISSION FOR THE
PROTECTION OF HUMAN SUBJECTS OF BIOMEDICAL AND BEHAVIORAL
RESEARCH, 1979), em que se discute que nao se trata de um principio, mas de um
conceito que deve ser analisado em todos os elos possiveis, pois todas as pessoas estao
em condicdo possivel de vulnerabilidade. Logo, existe a possibilidade de que uma
doenca rara (por exemplo) se desenvolva em qualquer organismo, ja que € sindrdmico
(possui causas, fatores ou condi¢cdes diversas) e, portanto, elas necessitardo que
cuidados que o acesso a saude é definitivamente salutar. A permeabilidade do acesso
aos cuidados de pessoas com doencas raras € um itinerario complexo e abrange
diversas vulnerabilidades devido ao tempo dispendido até o diagndstico conclusivo e a
terapia adequada as intercorréncias ao longo da doenca. Existe a necessidade deste
estudo se ampliar na busca e entendimento das vulnerabilidades que pessoas com
doencas raras e suas familias passam cotidianamente (BARBOSA; PORTUGAL, 2018;
ALVES et al., 2007).

A bioética traz consigo um arcabouco teérico e metodologico adequados para
proporcionar significativos impactos nos enfrentamentos de temas persistentes e
emergentes; sendo assim, auxilia no complexo dialogo, aprimoramento e consolidacéo
dos direitos humanos e da justica social (UNESCO, 2005).

O debate ético dentro de diversas situacdes que desprotegem o direito humano a
vida digna com saude deve se pautar no olhar interdisciplinar da bioética, pois este &
essencial para contemplar o aspecto social, biolégico, sanitario, juridico e econémico
envolvido na tematica (BRASIL, 2014; CARVALHO; ROCHA, 2013).

Sob a odtica da bioética, entende-se que o0 respeito e incentivo a liberdade
individual de tomada de deciséo € adicionada mediante os principios da solidariedade,
da justica, da equidade e da responsabilidade, reforcando a necessidade de protecéo
dos mais desfavorecidos, vulneraveis ou vulnerados, conforme menciona Fortes (2011).
Isso porgue a ética que defende a dignidade de todos deve ter como prioridade a defesa
dos mais frageis (SANCHES, 2004).

A luta diaria de pacientes com doencas raras e de seus familiares nos permite
refletir sobre suas fragilidades e buscar de forma cientifica o apoio e auxilio a garantia
dos direitos humanos, inerente a todos, independentemente da condicdo em que se
encontrem (BARBOSA; PORTUGAL, 2018).
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Associando a importancia da bioética nas questdes voltadas as doencas raras,
alguns autores destacam que essa atencdo se torna importante por se tratar de
pacientes frageis, vulneraveis e marginalizados, com diferentes dificuldades de
representacao em instituicdo que os atenda adequadamente (GUEDES, 2012), ou ainda
sem um tratamento ideal, fazendo com que a assisténcia que lhes seria de direito se
torne fragmentada e insuficiente. A descoberta de uma doenca rara, seja em uma
crianca, seja em um adulto, afeta ndo somente o paciente, mas a familia como um todo,
tornando-os marginalizados e psicoldgica, social, cultural e economicamente vulneraveis
(EURODIS, 2005).

Por se fundamentar em uma visdo macro, ampliada e seguramente comprometida
com a dimenséo social, a bioética, bem como seus referenciais, deve ser incorporada
nos processos de definicdo das politicas publicas, contribuindo na construcdo de
sociedades mais justas e que garantam os direitos humanos das pessoas com doencas
raras. Nesse sentido, questdes éticas relacionadas a problemas que compreendem a
existéncia humana submetida a riscos de vulneracéo, privacées ou conflitos em saude
publica que venham a romper o principio de justica e da dignidade humana estao
envoltos neste estudo (CARVALHO, 2013; UNESCO, 2005).

Tom Beauchamp e James Childress (2002) reforcaram a ideia de vulnerabilidade
com o individuo ou grupo de pessoas quando ambos necessitam que o principio de
autonomia seja cumprido, e para tal sdo de suma importancia rigor e cuidado com o
outro. Logo, a autonomia, nomeada como mantenedora das perspectivas, que
possibilitam uma decis&o para agir por meio dos valores e crengas pessoais, bem como
proporcionando a capacitacdo do individuo para agir autonomamente, é fundamental
para que haja maior qualidade de vida, e esta, com dignidade (BEAUCHAMP;
CHILDRESS, 2002).

Para podermos olhar para a autonomia e capacitacdo pratica, € importante
compreender qual é o nivel socioeducacional da familia cuidadora, pois isso causa
interferéncia no que tange a vulnerabilidade da pessoa com doenca rara, seu cuidador
e sua familia de forma geral. O nivel educacional baixo, juntamente com a renda familiar
— ou falta desta —, podem ocasionar inUmeras dificuldades que se relacionardo
diretamente com o tratamento e acompanhamento da saude da familia com doenca rara.
Quando ha esclarecimento sobre a doenca — e se pontua que o0 esclarecimento é até
onde o sujeito quer saber sobre ela ou 0 que precisa saber para um tratamento coerente

—, mudancas podem acontecer, como questdes de ansiedade e estresse, que tendem a
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diminuir, bem como a relacdo harménica com uma equipe médical/terapéutica com
conhecimento. A bioética de protecao busca olhar, acolher e fortalecer a protecdo da
qualidade de vida e da saude do cuidador familiar, preocupando-se com os principios da
responsabilidade e autonomia que o cuidador possui (GUIMARAES; MIRANDA;
TAVARES, 2009; SCHRAMM, 2003).

Falar sobre doencas raras implica se referir a satde e, por sua vez, leva-se a olhar
para as politicas publicas que devem ser construidas e fortalecidas pela comunidade.
Ao se observarem as praticas sanitaristas, € salutar que haja transdisciplinaridade e que
ela possa se comunicar entre as diversas ciéncias (ciéncias da vida, saude, humanas e
ciéncias sociais), bem como a biotecnologia. Logo, devem caminhar de mé&os dadas,
buscando trabalhar em prol da dignidade e esquivando-se do sofrimento evitavel,
respeitando, portanto, a autonomia do individuo e coletivamente, proporcionando bem-
estar e qualidade de vida sem discriminacdo (SCHRAMM, 2003, 2017).

Ante o0 exposto, 0 objetivo deste artigo € analisar, sob o ponto de vista bioético,
as vulnerabilidades dos cuidadores familiares de pacientes com doencas raras.

METODO

A presente artigo de revisdo integrativa tem por objetivo responder a pergunta
sobre o cuidado com a saude mental dos cuidadores familiares de pessoas com doencas
raras. As buscas se deram na base de dados Bireme.org e Scielo.org, focando textos
completos, de lingua portuguesa, espanhola e inglesa, publicados entre 2009 e 2019.
Textos duplicados e em outro idioma que nao portugués, espanhol e inglés foram
desconsiderados. Ao total, foram analisados 462 artigos, dos quais 53 respondiam
inicialmente a pergunta. Ap6s exame mais aprofundado que mostrava oito textos
incompletos e cinco duplicados, chegou-se ao resultado de 39 artigos que responderam
a pergunta inicial. As buscas dos termos nas plataformas aconteceram com o termo
“‘doencas raras” + “vulnerabilidade, relacbes familiares, empatia, acesso de servicos em
saude, avaliacdo em saude, respeito, justica social, cuidadores, saude mental, atencéo
primaria” ou como “doengas genéticas cuidadores” e ainda como “rare diseases
caregivers”. Os textos podem ser analisados no Quadro 1, que explicita titulo, autor, data
de publicacao, vulnerabilidades encontradas no discurso do artigo e um recorte analitico

dos principais pontos que o autor destaca no texto.
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Para as analises das vulnerabilidades, utilizaram-se as propostas conceituais de
Ayres et al (2006) e Sanches, Mannes e Cunha (2018).

RESULTADOS

O Quadro 1 explicita a vulnerabilidade programatica, a social, a individual e a
moral. A partir delas, foi possivel analisa-las de acordo com alguns grupos tematicos
pesquisados, 0s quais estdo especificados na discussédo deste artigo e divididos em:
guestdes que envolvem profissionais; medicacdo e outros custos; relacdo familiar;
suporte no tratamento; e informagdo. O quadro também evidencia a variancia da
publicacdo dos autores, isto &, se eles se repetem, bem como titulo dos artigos lidos,
autores e ano de publicacdo, que compdem a revisao integrativa deste estudo, e as suas

vulnerabilidades.

Quadro 1. Artigos selecionados para o estudo distribuidos por titulo, autor, ano e

periédico.
No° TITULO AUTOR PERIODICO/ TIPO DE
ANO VULNERABILIDADE
1 Challenges of Wierzba, J.; Development  Programatica, social
caring for a o » al Period
. g Mazurkiewicz-Betdzinska, H.; .
patient with a rare Medicine, v.
disease - as Jablonska-Brudto, J.; 19, n. 4, p.
demonstrated by . 511-515,
Cornelia de Potaz, P.; Banach, P. 2015

Lange Syndrome

Doencas raras:
itinerario
diagnéstico e
terapéutico das
familias de
pessoas afetadas

Dermatomiosite
juvenil — papel do
médico de familia

Luz, S. G.; Silva, M. R. S.;
DeMontigny, F.

Loio, M.; Salgueiro, A.;

Cruz, H.

Acta Paulista
de
Enfermagem,
v.28,n.5,p.
395-400,
2015

Revista
Brasileira de
Medicina de

Familia e

Individual, social,
programatica

Programatica,
individual
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na abordagem de
uma doenca rara

Aspectos éticos
dos testes
preditivos em
doencas de
manifestacao
tardia

Parent
Recommendations
for Family
Functioning With
Prader-Willi
Syndrome: A
Rare Genetic
Cause of
Childhood
Obesity

We've been
through it all
together".
supports for
parents with
children with rare
trisomy conditions

Adoecimentos
raros e o diadlogo
associativo:
ressignificacbes
para experiéncias
morais

Da busca pelo
diagndstico as
incertezas do
tratamento:
desafios do
cuidado para as
doencas genéticas
raras no Brasil
Necessidades
prioritarias
referidas por

Salles, A. A.

Vitale, S. A.

Bruns, D.; Foerster, K.

Moreira, M. C. N. et al.

Iriart, J. A. B.; Nucci, M. F.;
Muniz, T. P.; Viana, G. B;

Aureliano, W. A.; Gibbon, S.

Luz, G. S.; Silva, M. R. S.;

DeMontigny, F.

Comunidade,

v. 12, n. 39,
p. 1-8, 2018
Revista
Brasileira de
Salde
Materno-
Infantil, v.
10, supl. 2,
S271-
S277, 2010.
Journal of
Pediatric
Nursing, V.
31,n.1,p.
47-54, 2015

Journal of
Intellectual
Disability
Research, v.
55,n.4,p.
361-369,
2011

Ciéncia &
Saude
Coletiva, v.
24, n. 10, p.
3673-3682,
2019

Ciéncia &
Saude
Coletiva, v.
24, n. 10, p.
3637-3650,
2019

Texto
Contexto

Enfermagem,

Programatica, social

Programatica, social,
individual

Programatica, moral,
social

Social, moral,
individual

Social, programatica

Social, moral,
individual
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https://www.sciencedirect.com/science/journal/08825963
https://www.sciencedirect.com/science/journal/08825963
https://www.sciencedirect.com/science/journal/08825963

10

11

12

13

14

familias de
pacientes com
doencas raras
Dificuldades no
diagndstico e
tratamento de
doencas raras de
acordo com a
percepcao de
pacientes,
familiares e
profissionais de
saude
Trajetorias
terapéuticas
familiares:
doencas raras
hereditarias como
sofrimento de
longa duracgéo
O associativismo
faz bem a saude?
O caso das
doencas raras

Telephone health
services in the
field of rare
diseases: a
gualitative
interview study
examining the
needs of patients,
relatives, and
health care
professionals in
Germany
Impacts of caring
for a child with the
CDKLS5 disorder
on parental
wellbeing and
family quality of
life

Lopes, M. T.; Koch, V. H.;

Sarrubbi-Junior, V.; Gallo, P.

R.; Carneiro-Sampaio, M.

Aureliano, W. A.

Barbosa, R. L.; Portugal, S.

Babac, A. et al.

Mori, Y.; Downs, J.; Wong,
K.; Anderson, B.; Epstein,
A.; Leonard, H.

V. 25, n. 4,
2016

Ciéncia &
Saude
Coletiva, v.
24, n. 10,
2019

Ciéncia &
Saude
Coletiva, v.
23,n. 2, p.
369-379,
2018

Ciéncia &
Saude
Coletiva, v.
23,n.2,p.
417-430,
2018
BMC Health
Services

Research, v.

18, n. 1,
2018

Orphanet
Journal of
Rare
Diseases, V.
12, n. 16,
2017

Individual,
programatica

Individual,

programatica, social

Social, programatica

Social, programética

Individual, social
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https://pesquisa.bvsalud.org/portal/?lang=pt&q=au%3A%22Mori%2C%20Yuka%22
https://pesquisa.bvsalud.org/portal/?lang=pt&q=au%3A%22Downs%2C%20Jenny%22
https://pesquisa.bvsalud.org/portal/?lang=pt&q=au%3A%22Downs%2C%20Jenny%22
https://pesquisa.bvsalud.org/portal/?lang=pt&q=au%3A%22Wong%2C%20Kingsley%22
https://pesquisa.bvsalud.org/portal/?lang=pt&q=au%3A%22Wong%2C%20Kingsley%22
https://pesquisa.bvsalud.org/portal/?lang=pt&q=au%3A%22Anderson%2C%20Barbara%22
https://pesquisa.bvsalud.org/portal/?lang=pt&q=au%3A%22Epstein%2C%20Amy%22
https://pesquisa.bvsalud.org/portal/?lang=pt&q=au%3A%22Epstein%2C%20Amy%22
https://pesquisa.bvsalud.org/portal/?lang=pt&q=au%3A%22Leonard%2C%20Helen%22

15 Perceived
Benefits and
Factors that
Influence the

Ability to Establish
and Maintain
Patient Support
Groups in Rare
Diseases: A
Scoping Review

16 Daily life changes

and adaptations
investigated in
154 families with
a child suffering
from arare
disability at a
public centre for
rare diseases in
Northern Italy
17  Providing family-
centred care for
rare diseases in
maternity
services: Parent
satisfaction and
preferences when

Delisle, V. C.; Gumuchian, S.
T.: Rice, D. B.; Levis, A.
W.; Kloda, L. A.; Kdrner,

A.; Thombs, B. D.

Silibello, G.; Vizziello,

P.; Gallucci, M.; Selicorni,
A.; Milani, D.; Ajmone, P.
F.; Rigamonti, C.; De Stefano,
S.; Bedeschi, M. F.; Lalatta, F.

Johnson, J.; Adams-Spink, G.;
Arndt, T.; Wijeratne,
D.; Heyhoe, J.; Taylor, P.

dysmelia is
identified
18 Avaliacdo do Bosch, A. M.; Burlina, A.;
impacto da Cunningham, A.; Bettiol, E.;

fenilcetondria e
seu tratamento na
gualidade de vida

de pacientes e

pais de sete
paises europeus
19 Emotional
Experiences
Among Siblings of
Children With
Rare Disorders

Moreau-Stucker, F.; Koledova,
E.; Benmedjahed, K.;
Regnault, A.

Haukeland, Y. B.; Fjermestad,
K. W.; Mossige, S.; Vatne, T. M.

20 "She came out of
mum's tummy the
wrong way".
(Mis)conceptions
among siblings of

Vatne, T. M.; Helmen, I.
O.; Bahr, D.; Kanavin,
O.; Nyhus, L.

Patient,
v. 10, n. 3, p.
283-293,
2016

Italian
Journal of
Pediatrics, v.
42,n. 1,
2016

Women
Birth, v. 29,
n. 6, e99-
€104, 2016

Orphanet
Journal of
Rare
Diseases, v.
10, n. 80,
2015

Journal of
Pediatric
Psychology,
v.40,n.7,p.
712-720,
2015
Journal of
Genetic
Counseling, v
.24,n.2,p.

Social

Social, programética

Social, programatica,
individual

Individual, social,
moral

Individual, social,
programatica

Social, programatica,
individual
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https://pesquisa.bvsalud.org/portal/?lang=pt&q=au%3A%22Delisle%2C%20Vanessa%20C%22
https://pesquisa.bvsalud.org/portal/?lang=pt&q=au%3A%22Gumuchian%2C%20Stephanie%20T%22
https://pesquisa.bvsalud.org/portal/?lang=pt&q=au%3A%22Gumuchian%2C%20Stephanie%20T%22
https://pesquisa.bvsalud.org/portal/?lang=pt&q=au%3A%22Rice%2C%20Danielle%20B%22
https://pesquisa.bvsalud.org/portal/?lang=pt&q=au%3A%22Levis%2C%20Alexander%20W%22
https://pesquisa.bvsalud.org/portal/?lang=pt&q=au%3A%22Levis%2C%20Alexander%20W%22
https://pesquisa.bvsalud.org/portal/?lang=pt&q=au%3A%22Kloda%2C%20Lorie%20A%22
https://pesquisa.bvsalud.org/portal/?lang=pt&q=au%3A%22K%C3%B6rner%2C%20Annett%22
https://pesquisa.bvsalud.org/portal/?lang=pt&q=au%3A%22K%C3%B6rner%2C%20Annett%22
https://pesquisa.bvsalud.org/portal/?lang=pt&q=au%3A%22Thombs%2C%20Brett%20D%22
https://pesquisa.bvsalud.org/portal/?lang=pt&q=au%3A%22Silibello%2C%20G%22
https://pesquisa.bvsalud.org/portal/?lang=pt&q=au%3A%22Vizziello%2C%20P%22
https://pesquisa.bvsalud.org/portal/?lang=pt&q=au%3A%22Vizziello%2C%20P%22
https://pesquisa.bvsalud.org/portal/?lang=pt&q=au%3A%22Gallucci%2C%20M%22
https://pesquisa.bvsalud.org/portal/?lang=pt&q=au%3A%22Selicorni%2C%20A%22
https://pesquisa.bvsalud.org/portal/?lang=pt&q=au%3A%22Selicorni%2C%20A%22
https://pesquisa.bvsalud.org/portal/?lang=pt&q=au%3A%22Milani%2C%20D%22
https://pesquisa.bvsalud.org/portal/?lang=pt&q=au%3A%22Ajmone%2C%20P%20F%22
https://pesquisa.bvsalud.org/portal/?lang=pt&q=au%3A%22Ajmone%2C%20P%20F%22
https://pesquisa.bvsalud.org/portal/?lang=pt&q=au%3A%22Rigamonti%2C%20C%22
https://pesquisa.bvsalud.org/portal/?lang=pt&q=au%3A%22De%20Stefano%2C%20S%22
https://pesquisa.bvsalud.org/portal/?lang=pt&q=au%3A%22De%20Stefano%2C%20S%22
https://pesquisa.bvsalud.org/portal/?lang=pt&q=au%3A%22Bedeschi%2C%20M%20F%22
https://pesquisa.bvsalud.org/portal/?lang=pt&q=au%3A%22Lalatta%2C%20Faustina%22
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DISCUSSAO

Ayres et al (2006) pontua trés tipos de vulnerabilidades — a individual, a social e a
programatica —, que estdo sendo analisadas mediante a saude mental de cuidadores
familiares de pessoas com doencas raras. A vulnerabilidade individual compreende
aspectos biolégicos, emocionais e cognitivos referentes as relagdes sociais; por sua vez,
a social estd caracterizada como aspectos culturais, sociais e econdmicos que
determinam as oportunidades de acesso a bens e servicos; por fim, a programética €
referida pelos recursos sociais necessarios a protecao do individuo a riscos a integridade
e ao bem-estar fisico, psicolégico e social.

Logo, essas vulnerabilidades podem combinar-se nesses trés elementos, pois ira
haver uma variacdo mediante as experiéncias de cada pessoa, seu ambiente, seu estilo
de vida, sua cultura e a maneira que conseguiram se relacionar com elas. Outra
dimensao da vulnerabilidade é a moral, que diz respeito aos problemas que individuos e
grupos passam por serem de alguma forma excluidos (SANCHES; MANNES; CUNHA,
2018).
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A seguir, estdo compilados os artigos e correlacdo com as vulnerabilidades

(individual, social, programatica e moral).

1)

2)

3)

4)

Vulnerabilidade individual: existem 25 apontamentos que abordam questdes a ela
relacionadas, e a maioria est4 vinculada a relagdo familiar. Dentro de diversas
dimensdes que um mesmo artigo busca explicitar, a vulnerabilidade individual
aparece em uma média menor do que a vulnerabilidade social e a programatica.
Quando é possivel associa-la com a atuacao profissional, encontram-se 3 textos
(3, 27 e 32); ao observa-la com um viés da relagéo familiar, existem 20 textos (2,
4,5,7,9,10, 11, 14,17, 18, 19, 20, 21, 23, 24, 26, 31, 32, 35 e 38); e 2 textos (28
e 30) apontam para questdes de suporte terapéutico. Pode-se observar estas
afirmacdes nos seguintes textos presentes no Quadro 1.

Vulnerabilidade social: é possivel perceber 39 mencgdes; isso acontece porque 0s
textos possuem nao apenas um subtema, o que faz com que possam ser
analisados todos os apontamentos do artigo em sua diversidade de
vulnerabilidades. Logo, a vulnerabilidade social possui 9 abordagens que
envolvem os profissionais de saude (5, 8, 13, 26, 27, 28, 32, 33 e 36); 5 textos (1,
12,14, 15 e 28) que pontuam as questdes sociais e 0 uso da medicacao; 19 textos
(2,4,6,7,11,16,17,18, 19, 20, 21, 23, 26, 27, 29, 30, 31, 32 e 38) que se referem
a relacao familiar e vulnerabilidade; 6 textos (9, 16, 24, 25, 30 e 38) que englobam
0 suporte terapéutico com um Vviés social; e 1 texto que trata da vulnerabilidade
social e informacéo. E possivel analisar esses textos no Quadro 1.
Vulnerabilidade programatica: € possivel perceber 43 mencdes. Os textos em que
podemos observar essa vulnerabilidade possuem conteddo voltado a questdes
gue envolvem profissionais da saude (16 textos - 1, 5, 10, 11, 12, 13, 20, 25, 26,
27, 28, 31, 33, 36, 37 e 39); suporte terapéutico (9 textos — 2, 17, 22, 24, 25, 28,
33, 34 e 38); sentimento familiar (16 textos - 3, 6, 8, 16, 19, 20, 21, 23, 24, 26, 27,
28, 30, 31, 32 e 36); custos financeiros (1 texto — 25); e informacao sobre doencas
raras (1 texto — 29). Pode-se encontrar o conteido de vulnerabilidade
programatica no Quadro 1.

Vulnerabilidade moral: existem 6 textos, com 9 menc¢des que relacionam essa
vulnerabilidade com os eixos estabelecidos nos artigos encontrados nas bases de
dados. E possivel constatar um menor nimero de correlagbes: 1 texto sobre a
relacédo profissional (32); 1 texto sobre a medicacdo e custos econdmicos (9); 6

textos sobre a relacédo familiar e sua influéncia na vulnerabilidade moral (6, 7, 9,
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18, 21 e 32); e 1 texto sobre suporte terapéutico (6). Esses apontamentos podem

ser encontrados no Quadro 1.

Um dado interessante diz respeito aos autores que escreveram 39 artigos
mencionados neste estudo. E possivel perceber que alguns nomes se repetem, o que
mostra que estdo constantemente estudando e divulgando trabalhos sobre doencas
raras. Constatou-se que 13 autores publicaram duas vezes artigos distintos a respeito
do tema de doencas raras em um apanhado de lingua inglesa, portuguesa e espanhola
entre os anos de 2009 e 2019, como € possivel perceber no Quadro 1. Portanto, o estudo
acerca dessa temética inclui um grupo de pessoas relativamente amplo, que nao
necessariamente publica continuamente sobre ela.

A influéncia que a familia exerce na sua relacdo com a pessoa com doenca rara
é relevante, pois refere-se a aspectos como o nivel social, familiar e econémico, que
possuem grande peso ha dindmica do bem-estar da familia nuclear (MACHADO, 2009;
PAIS-RIBEIRO, 2007; MANO, 2005).

A abordagem tedrica sistémica no que tange ao olhar da psicologia afirma que
quando uma pessoa adoece, a familia toda adoece em alguma instancia, em algum grau.
Isso acontece mediante as mudancas, em especial ambientais e emocionais por que ela
passa como um todo (SOARES; ARAUJO; BELLATO, 2016).

Existem algumas caracteristicas das familias com uma doenca sem cura. A
primeira delas diz respeito ao cuidador, e os primeiros cuidadores sdo os familiares.
Existem quatro aspectos comuns as familias que tém no seu meio pessoas com doencas
raras: a) a doenca tem a tendéncia de dominar a vida familiar; b) ocorre o
desenvolvimento de relacdes mais acentuadas entre a pessoa e a familia; c) a
capacidade de adaptacdo da familia ao exterior diminui; d) as familias com doentes
tendem a isolar-se ou sua rede de contatos é restrita (ALVES et al., 2007; CARDOSO;
GALERA; VIEIRA, 2012).

Outro aspecto a ser considerado é o papel ocupado culturalmente pelas mulheres
na dinamica familiar, normalmente associado ao cuidado. Diante do adoecimento, quem
assume essa posi¢cdo normalmente € a mae. A sobrecarga pode afetar ndo apenas o
lado profissional, mas também os relacionamentos sociais da cuidadora que acaba por
negligenciar as proprias necessidades. Isso ndo isenta os sofrimentos por ndo ter
momentos para si, ou para os demais membros da familia, o que pode acarretar a
sintomas depressivos, por exemplo (OLIVEIRA et al., 2016; LOPES et al., 2018; FARIA,
2008).
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A busca por acompanhamento psicolégico por parte dos cuidadores de pessoas
com doencas raras é importante no sentido de melhor lidar com sentimentos de
frustracdo, vergonha, culpa e tristeza. Uma rede de apoio é fundamental para ajudar os
pais (em especial a mae) a lidarem com as dificuldades que surgem dia apés dia (LOPES
et al., 2018).

E salutar discutir sobre doencas raras e a amplitude que essa tematica pode
alcancar. Quando se relata a respeito de pessoas com doencas raras que perdem
habilidades ou capacidades, fala-se sobre um luto, tanto familiar quanto da pessoa
doente. Existe um luto da saude, que pode passar pelo processo de negacéo, raiva,
barganha, depressao e aceitagao.

A familia, nesse Ultimo caso, por mais que ndo queira, nasce cuidadora quando
nasce alguém que demanda ajuda a qual muitas vezes tem um diagndstico longinquo, o
qgue traz sofrimento e possiveis doencgas psicolégicas, como ansiedade, por exemplo.
Adultos e idosos necessitam que toda a familia se adapte junto. Nao € uma escolha de
quem esta doente; existe uma escolha que pode ser feita, € essa € do cuidador familiar
gue normalmente opta por cuidar. Pode-se dizer que esse cuidador ndo vé outra solucao
ou essa € a mais Obvia, ou amorosa,; seja ele escolhido pela familia para esse papel,
seja uma escolha propria, existe uma escolha, essa pessoa escolher cuidar. Todos
merecem acolhimento e cuidado, merecem uma vida digna e que possam vivé-la da
maneira mais plena possivel. O que a bioética e a psicologia podem fazer a respeito
dessa tematica? Podem olhar as vulnerabilidades, entender as dores e alegrias e em
face delas desenvolver uma resolugédo de conflitos que se mostram no resultado e
discussdo deste estudo. Em suma, a jornada terapéutica € um caminho que familiares
de pessoas com doencas raras e elas mesmas vao trilhar, pois se uma pessoa esta

doente, toda a sua familia adoece e necessita de cuidados.
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ARTIGO 2

Olhar bioético nas vulnerabilidades coletivas

das doencas raras

Resumo

E relevante estudar a relacéo da salde coletiva e as doencas raras, de maneira que se
entenda cada vez mais o que familias com pessoas com doencas raras experimentam
diariamente. O objetivo deste artigo € identificar a associacéo entre a saude coletiva e a
qualidade de vida nas doencas raras. A pesquisa de campo foi realizada com 254
cuidadores familiares de todo o Brasil, que apontaram questdes sobre o acesso ao
Sistema Unico de Satde (SUS), o perfil do cuidador e a relagéo com a familia, bem como
a importancia de tecnologias assistivas, seja em atendimentos presenciais, seja online,
ou mesmo 0 uso delas para lazer e vida profissional. Logo, percebe-se a importancia de
investir em formacdo sobre como acolher a pessoa e a familia com doenca rara,
desenvolver técnicas para diagnostico mais apurado e estudos que norteiam a
humanizacéo, ndo apenas no trato profissional, mas social no que se refere as doencas

raras.

Palavras-chave: Doencas raras, bioética, saude coletiva, cuidadores.

INTRODUCAO

Doencas raras sao aquelas que atingem 1,3 pessoa em um grupo de 2 mil
pessoas. Oitenta por cento dessas doencas sao genéticas, e 20% sdo ambientais, ou
seja, infecciosas, imunologicas ou bacterianas, sendo que estas sdo cronicas,
progressivas, degenerativas e podem levar a morte. Considera-se que existem entre 6 e
8 mil doencas raras descritas na literatura, mas ha outras que ainda ndo possuem um
nome, por isso esse numero nao € preciso (ORPHANET, 2013; EURORDIS, 2005).

Quando falamos sobre as doencas raras, a bioética € um campo que pode acolher
e dar voz a um grande leque das questbes coletivas que as envolvem, como por

exemplo, refletir sobre qualidade de vida, autonomia, questdes de justica e dignidade. A
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bioética, portanto, € uma unido dos radicais bio, que advém do grego bios e significa vida
no sentido animal e fisiolégico do termo (ou seja, € a vida pulsante dos animais, a que
nos mantém vivos como corpos), e ethos, que diz respeito a conduta moral. Ela surgiu
em 1970 por meio do estadunidense Van Rensselaer Potter, que, ao criar o
termo bioética o considerou como uma ciéncia que contempla o conhecimento e a
sabedoria.

Logo, a bioética é salutar para a busca do conhecimento que engloba a reflexao
do bem-estar social. Esse conhecimento traz consigo a importante vigilancia ética,
consolidando-se mediante o didlogo e a pluralidade, ou seja, dar voz a todos a fim de
mediar os conflitos de natureza ética, em especial quando estamos falando da populacao
excluida ou vulneravel de nossa sociedade. Nesse contexto, 0 proprio progresso
tecnocientifico impacta o ambiente e ameaca a dignidade humana, e enquanto nao
houver consciéncia da acdo no mundo humano e ao meio ambiente, a bioética sera
extremamente necessaria (CLOTET, 2006; ZANELLA, 2018; FEITOSA; NASCIMENTO,
2015).

Os grandes beneficios que a bioética traz no contexto da saude coletiva englobam
0 cuidado com as doencas raras e um olhar multidisciplinar, ou seja, varias ciéncias e
campos de estudo dialogam entre si ante o conhecimento cientifico, tecnoldgico, crencas
e valores culturais e sociais e a propria vontade do ser humano (ANDRADE; ROCHA,
2015).

A realidade de pessoas que possuem doencas raras ou fazem parte da familia de
alguém nessas condi¢6es é dinamica, por isso cada vez mais se faz necessario o dialogo
entre campos de conhecimento que podem evocar o bem-estar dagueles com doenca
rara, 0os quais compdem uma populacdo vulneravel, dito de outro modo, como a
sociedade pode trabalhar em conjunto e em prol de transparecer a dignidade e a
liberdade de ir e vir em condi¢cbes seguras, tendo em vista que a bioética busca dialogar
por meio da coeréncia e da argumentacdo (ANDRADE; ROCHA, 2015; FEITOSA;
NASCIMENTO, 2015).

A unido entre a bioética, o coletivo e 0 social traz consigo a importancia de
valorizar a justica e a saude de maneira digna. Quando se buscam saude e justica como
meios de cuidados com a vida, encontra-se uma grande lacuna nas doencas raras, pois
a pessoa e a familia com doenca rara muitas vezes sdo esquecidas pela sociedade,

pelas politicas publicas e ndo recebem a devida atencdo em outras instancias para que
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haja mais conhecimento sobre o que sdo essas doencas e como socialmente podemos
acolher a populacao rara (ANDRADE; ROCHA, 2015; FEITOSA; NASCIMENTO, 2015).

E relevante pautar que a Declaracdo Universal sobre Bioética e Direitos
Humanos da Unesco defende a promocao da saude e do desenvolvimento social como
objetivos centrais em um governo democratico. O acesso a saude, a medicamentos e
cuidados cotidianos basicos para qualidade de vida sdo salutares para uma vida com
dignidade; semelhantemente, o tratamento e manutencéo da saude fisica e mental pode
ser considerado um bem social a ser garantido (UNESCO, 2005).

Logo, a bioética constantemente vem buscando dar voz aqueles que sao
negligenciados pelos cuidados coletivos, como no caso dos pacientes com doencas
raras e suas familias. A invisibilidade, em especial na relagdo com a vulnerabilidade
social, mostra o abismo que existe entre o cuidado com qualidade — que muitas vezes é
reflexo de um ensino sem a suficiente formagéo em doengas raras — e o0 incentivo em
ampliar pesquisas que desenvolvam métodos que possam melhorar ou manter o bem-
estar das pessoas com doencas raras. O temor dos familiares nesse contexto é a espera
por ajuda de alguém que consiga acolher seu sofrimento e tragar possiveis itinerarios
mediante a realidade de cada um, levando em conta seus aspectos biopsicossociais e
espirituais (CLOTET, 2006; JUNQUEIRA, 2007; FELIPE et al., 2020).

Para minimizar o sofrimento ante os itinerarios terapéuticos, o enfoque maior
sobre a formacdo dos médicos geneticistas e médicos generalistas com conhecimento
basico em doencas genéticas € um caminho para melhorar a qualidade de atendimentos
das familias com doencas raras. Soma-se a isso a necessidade de que equipes
multidisciplinares estejam mais preparadas e possuam conhecimento em doencas raras
e cuidados paliativos (SCHEFFER; BIANCARELLI; CASSENOTE, 2015).

Maior formacdo académica em genética possibilita o entendimento dos
determinantes biolégicos do processo de saude/doenca, assim como 0 manejo das
doencas genéticas, tanto em pessoas como em familias raras. Talvez a formacé&o dentro
da graduacdo em medicina seja inviavel, mas pode acontecer em paralelo, como em
grupos de estudo de genética. A especializacdo em genética acaba por ser o principal
foco para, assim, haver mais médicos geneticistas no pais; por sua vez, a formacdo em
doencas raras para o médico generalista se torna uma via no sentido de buscar suprir
as necessidades do cuidado em doencas raras, enquanto se formam mais médicos com
conhecimento especifico genético. Geneticistas ou ndo, o manejo das doencas
genéticas leva em consideracédo, além do diagndéstico, as reagdes psicoldgicas e anseios
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da pessoa com doenca rara. O aprimoramento genético constitui-se de técnicas que se
assemelham as ferramentas de edicdo genética e a manipulacao/edicdo genética que
trazem consigo questdes bioéticas relevantes (SCHEFFER; BIANCARELLI;
CASSENOTE, 2015).

E de grande complexidade a dinamica que envolve as doencas raras, as politicas
publicas voltadas para cuidadores familiares — na maioria dos casos sdo as maes, que
necessitam abandonar seus empregos para organizar a rotina diaria, intensiva em tempo
dedicado ao cuidado do paciente. Portanto, a carga moral, econ6mica e emocional recai
especialmente sobre as mulheres que sdo maes, esposas, irmds ou filhas.
Frequentemente, a medida que a doenca do paciente se agrava, o cuidador negligencia
o cuidado com a prépria saude. Quais as medidas tomadas do Estado em relacédo ao
cuidado com o cuidador? Leva-se em conta que doencas como a fibrose cistica afetam
a saude do cuidador também (MENEZES, 2004).

O Conselho Nacional de Bioética italiano (CNB) afirma que € de suma importancia
"cuidar de familias com pessoas com alguma doenca incuravel através de politicas
sociais garantindo-lhes assisténcia e apoio financeiro” (CNB, pag. 15, 2013). Tais
medidas justificam-se tendo em vista que o autismo € um transtorno neuroldgico
complexo, que acomete questdes biopsicossociais.

O que a hioética pode fazer a respeito? Muita coisa, a se julgar que, quando
nomeadamente falamos de saulde, ela busca salvaguardar, fortalecer e garantir os
direitos de cada vida. Logo, existe urgéncia na protecdo dos individuos quanto as
vulnerabilidades e ao itinerario terapéutico em relacdo aos principios de solidariedade,
justica, equidade e responsabilidade, reforcando, portanto, a necessidade de protecéo
dos mais desfavorecidos, vulneraveis ou vulnerados no que tange aos riscos a
integridade e bem-estar fisico, psicoldgico, social e moral.

Com a intencdo de olhar para o coletivo e perceber as vulnerabilidades
encontradas nas trajetorias e qualidade de vida, o objetivo deste estudo vai ao encontro
de identificar a associagdo entre a saude coletiva e a qualidade e vida do paciente e da

familia que convivem com as doencas raras.

METODOLOGIA

O percurso metodoldgico desta pesquisa consistiu na coleta de dados por meio

de um questionario misto (Apéndice 1), quantitativo e qualitativo. As perguntas foram
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inseridas na plataforma online Qualtrics e enviadas a cuidadores familiares de pessoas
com doencas raras por meio digital. A técnica utilizada foi a snowball sampling, que
consiste em uma cadeia de informantes, e a sua execu¢ao acontece em uma pesquisa
de campo que se utiliza de uma amostra ndo probabilistica na qual os participantes
iniciais de um estudo indicam novos participantes, que por sua vez indicam outros, e
assim sucessivamente até que seja alcancado o objetivo proposto, o “ponto de
saturagao”. Tal ponto é atingido quando os novos entrevistados passam a repetir os
conteddos ja obtidos em entrevistas anteriores, sem acrescentar novas informacoes
relevantes a pesquisa (BALDIN; MUNHOZ, 2011).

O método de amostragem por snowball sampling visa obter entrevistados onde
eles sdo poucos em numero ou quando algum grau de confianca é necessario para
iniciar contato; ou seja, 0s sujeitos sdo obtidos por encaminhamentos em cadeia,
facilitando a entrada do pesquisador em ambientes de dificil acesso convencionalmente
(ATKINSON; FLINT, 2001).

Para analise dos dados qualitativos, utilizou-se a técnica de analise de conteudo,
gue se prop0de a interpretar a coleta dos dados especialmente em pesquisas qualitativas,
em que sua preparacao € um processo que "consiste em extrair sentido dos dados de
texto" (CRESWELL, 2007, p. 194).

RESULTADOS E DISCUSSAO

A pesquisa atingiu 254 participantes em diferentes regiées do Brasil gracas a
metodologia adotada. O questionario, com 25 perguntas, foi respondido entre dezembro
de 2019 e junho de 2020, e com tempo médio de 10 minutos para ser preenchido.

As pessoas com doencas raras eram 54,9% do sexo masculino e 45,1% do sexo
feminino. Importante ressaltar que existem algumas doencas que acometem apenas um
dos sexos: por exemplo, a Sindrome de Turner afeta o cromossomo X da mulher; no
caso dos homens, podemos citar a Sindrome de la Chapelle ou Sindrome do Homem
XX. Em ambos os casos, ha alteragdo nos cromossomos sexuais. Outras doencas
podem apresentar porcentagem maior de incidéncia para um dos sexos, seja por
‘indicacdo” de biomarcadores, seja por horménios. Levam-se em conta os fatores
ambientais que também sao relevantes, ja que 80% das doencas raras sao genéticas,

logo 20% com conotacdo ambiental.
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No Brasil existem 77 centros habilitados como referéncia em doencas raras ou
atencao especializada, de acordo com o Muitos Somos Raros ([s.d.]). Sendo o Brasil um
pais de imensa dimensdo geografica, esses centros sdo distribuidos ainda de forma
desigual: 3 (Regido Norte), 17 (Regidao Nordeste), 1 (Regido Centro-Oeste), 45 (Regido
Sudeste) 11 (Regiao Sul).

No levantamento deste estudo, a amostra por regido em que a pessoa com
doenca rara reside e realiza tratamento revelou que no Norte 2 residem e realizam
tratamento; no Nordeste, 67 residem e realizam tratamento; no Centro-Oeste, 5 residem
e 2 fazem tratamento; no Sudeste, 92 residem e 93 realizam tratamento; e no Sul, 83
residem e 78 realizam seus tratamentos. Cinco pessoas que responderam o questionario
residem fora do Brasil e atualmente 12 realizam tratamentos internacionais.

As mudancas demograficas, conforme visto na pesquisa, sdo necessarias em
certos casos, tendo em vista a busca por especialistas ou tratamentos que ajudem a
manter ou desenvolver a qualidade de vida e bem-estar da pessoa com doenca rara.

Sobre um olhar ao perfil familiar, nota-se que 49% das familias tém entre trés e
cinco familiares residindo junto a pessoa com doenca rara; 40% sdo constituidas de até
trés integrantes e 11%, de 6 a 8 pessoas que residem com ela. Que politicas publicas
estdo acolhendo ndo apenas a pessoa com doenca rara, mas a familia como um todo?
Que mudancas demograficas e outras sdo necessarias para haver cuidado minimo da
doenca rara?

Quando os cuidadores foram questionados se 0s pais de pessoas com doencas
raras tiveram filhos antes ou depois de o filho com doencga genética nascer, 76% das
familias disseram ter dois ou mais filhos, e 24% dos pais apontaram que possuem
apenas o filho com a doenca rara.

No que se refere as idades das pessoas com doencas raras, é possivel perceber
perfis bastante distintos: 23% sao criangcas com até 5 anos de idade; 13% sao criangas
de 6 a 11 anos; 22% séo adolescentes de 12 a 20 anos; 9% séo jovens adultos de 21 a
30 anos e adultos de 31 a 40 anos; 11% séo adultos de 41 a 50 anos; 12% tém de 51 a
60 anos; e 10% sao idosos entre 61 e 70 anos. Isso mostra que as doencas
raras/genéticas podem acometer pessoas de todas as idades, ou mesmo ser tratadas e
cuidadas por toda uma vida.

Sobre 0 momento em que 0s sintomas apareceram, o questionario revelou: 1° ano
(24% das pessoas); entre 0 1° e 3° ano (12%); em torno dos 15 anos de idade (7%); e

por volta de 30 anos (8%). O diagndstico surgiu durante a gestacao de 8% das pessoas,
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e 41% nao fechou diagnoéstico. Em alguns casos, houve mais do que um diagnadstico:
17% das pessoas tiveram dois ou mais, e 14% (mais de oito). Quinze por cento dos
respondentes afirmaram ter diagnésticos fechados de primeira, e 54% nao o tinham
fechado até o momento que preencheram o questionario.

Quando se perguntou ao cuidador familiar se ele visualiza algum impacto da
doenca rara na vida da familia, 20,6% responderam que isso ndo ocorreu; ja 79,4%
responderam que identificam impactos significativos.

Sobre o0 porqué de a doenca ndo impactar significativamente a familia, as
respostas apontam especificamente que 46% dos cuidadores disseram que a doenca
ndo tem tratamento especifico e que as pessoas séo cuidadas dos sintomas quando
estes surgem, e 20% afirmaram que a pessoa com doenca rara recebe cuidados
paliativos. Dezessete por cento dos cuidadores informaram que a doenca estad em
investigacdo, e outros 17% relataram que ndo ha um diagndstico fechado, mas
interromperam as investigacdes, pois sdo inconclusivas, ndo ha um nome para a doenca,
ou ainda ndo atinge critério para uma doenca especifica. Logo, por ndo provocar
mudancas relevantes de rotina, trabalho ou questbes sociais, 0s respondentes
apontaram como ndo havendo impacto, apesar de ndo ter tratamento, ndo ter um nome
de qual é a doenca ou estar em cuidados paliativos; todavia, também pode alterar a
organizacdo da familia de alguma maneira.

E comum haver modificaces na composicdo familiar durante a trajetoria ou
diagnéstico da doenca rara, seja por meio da unido da familia, seja pela separacao de
algum membro familiar. No caso dos entrevistados, 41% afirmaram que houve
afastamento de familiares, 27% relataram questbes relevantes, como mudanca de
pessoas para proximo da pessoa doente, 17% disseram que a familia de maneira geral
buscou se reorganizar, 12% responderam que houve maior unido da familia nuclear e
3% informaram sobre separag&o na familia.

A mudanca e reorganizacdo demografica e estrutural das familias com pessoas
com doengas raras € um tema com pauta conhecida. Por que essa questéo é recorrente?
E dada a devida atenc&o a familia de maneira sistémica, em que todos os membros s&o
importantes e qualquer duvida deve ser ouvida? Acolher as demandas individuais do
grupo que compde o nucleo familiar de fato acontece? Ou existe uma preocupagao com
a doenca rara e se deixam de lado todos os demais aspectos?

Para tudo isso, 0 primeiro e mais importante passo € a acolhida dos profissionais

gue recebem a demanda da doenca rara. Nao existe profissional de saude que sabera
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a meédia de 7 mil doencas raras, mas ter o conhecimento de manejo, acolhimento, saber
sobre métodos para investiga-las, ouvir familias e ter essas habilidades no atendimento

presencial e online sdo aspectos fundamentais a ser considerados.

Sistema Unico de Saude: a busca da maioria das familias no Brasil

Quando os cuidadores familiares foram questionados sobre o acesso aos
medicamentos, pontuaram que a medicacdo de alto custo €, em sua grande maioria,
fornecida exclusivamente pelo Sistema Unico de Saude (SUS), até no caso daqueles
que possuem plano de saude privado, pois € por intermédio do governo que muitas
vezes sdo importadas as medicacdes. Mesmo quando os medicamentos podem ser
comprados, possuem um custo alto quando comparados com o salario minimo dos
brasileiros. Portanto, 38% responderam que 0 acesso ao medicamento acontece pelo
SUS; 15% disseram que isso se d& mediante acdo judicial, seja pela demora em
conseguir o remédio, seja por haver um namero muito restrito da medicacao no territorio
nacional, seja por ndo ser encontrada no pais; 13% afirmaram que os adquirem com
ajuda financeira de amigos e 12% por intermédio dos planos de saude. Nove por cento
das pessoas relataram que necessitam de medicamentos, mas ndo conseguem compra-
los, ou a sentenca judicial ndo saiu; 7% nao usam medicacdes, seja porque estas nao
existem para determinadas doencas, seja porque a familia escolheu néo usa-las devido
os efeitos colaterais; e 6% afirmam que o acesso as medicacdes acontecem por meio
da compra com o préprio dinheiro do cuidador.

Exames genéticos, teste do suor, teste do pezinho, avaliacdo psiquiatrica,
eletromiografia, raio-X e exame genético especifico foram apontados pelos cuidadores
familiares como elementares para o diagnostico: 30,4% informaram que 0s exames
genéticos foram a alternativa de exame para a doenga rara (esses exames nao sao
custeados pelo SUS, apenas em casos de alto risco de cancer de mama, sendo entéao
um caso que diverge das doencas raras); 23,4% responderam que observaram que
havia algo de diferente na pessoa e foram em busca de auxilio médico; 22,7%
descobriram a doenca por meio de exames de rotina; 7,3% tiveram a confirmacéo dela
gracas a eletromiografia; 5,3% encontraram algum sinal ou doenca rara apés o teste do
suor; 4,3% a descobriram pelo teste do pezinho, 2,6% pela ressonancia e 2,3% pelo raio-
X; 0,6% buscou exame genético especifico apds consulta médica, e 0,6% pontuou ter

feito avaliacdo psiquiatrica para descobrir ou descartar algum diagndstico.
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Quando os cuidadores familiares ndo recebem orientacdo, condiciona-se um
caminhar muitas vezes estressante para eles, especialmente por ndo saberem o que
fazer, e isso os coloca sob um risco maior em relacédo a saude mental. As redes de apoio
(associacoes, servicos de referéncia em doencga rara, unidades basicas de saude,
hospitais ou planos de saude) podem ajudar a proteger essas pessoas dos efeitos
adversos da doenca, mas as vezes sao itinerarios muito solitarios e sem
acompanhamento ou politicas publicas especificas.

Cuidar adequadamente da saude da pessoa com doenca rara € cuidar do
cuidador, pois quando ha acesso a tratamentos de qualidade, bem como a atividades
de vida diaria e bem-estar, ele consegue administrar outras esferas da vida pessoa. De
todos os respondentes, 27% das pessoas com doengas raras encontram no hospital
publico a ajuda necessaria para cuidar da sua saude; 26% das pessoas encontram
auxilio no plano de saude, seja em internamentos, seja com terapias complementares;
20% das pessoas com doencas raras contam com um servico de referéncia especifico;
17% dos individuos vao até a Unidade Béasica de Saude da rede publica de saude para
cuidar de si; e 10% dos sujeitos com doencas raras encontram nas associacfes para
pacientes e familiares auxilio no que precisam.

A relacédo entre o cuidado com a saude e as vulnerabilidades financeiras € ciclica:
pessoas que vivem numa situacao de nao ter recursos financeiros para manter um nivel
de vida que possibilite o0 acesso aos direitos fundamentais (saude, trabalho e educacéao)
tém menos oportunidades educacionais e de emprego e sdo expostas a ambientes de
vida adversos, podendo ter menos oportunidade de receber um servico de saude de
qualidade. Logo, a pobreza € um estado de vulnerabilidade e faz aumentar a dificuldade
de colocar em prética os cuidados importantes e acessos a medicamentos que possam
melhorar a qualidade de vida da pessoa com doenca rara e que ndo séo disponibilizados
pelo SUS ou que existem, mas a espera pelo servi¢co publico de saude brasileiro acaba
sendo maior que o desejavel devido ao grande numero de pessoas que necessitam
deles.

Estudos apontam que a desigualdade - nao apenas brasileira, mas latino-
americana — esta cimentada em pautas antigas, isto é, as intervencdes necessitam agir
nao apenas em face do que € denominado “problema” para a sociedade, mas com uma
visdo antecedente, que caracteriza a luta para prevenir maiores lastimas na realidade da
saude coletiva. Tal prevencao fortalece os sistemas universais de protecdo e saude,

assumindo papel salutar com um olhar multiprofissional para que a promoc¢ao de saude
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aconteca em todas as esferas possiveis e a reducdo das desigualdades aconteca
(JUNQUEIRA, 2009; ARREGUY; SCHRAMM, 2005; SOARES; MACEDO, 2020;
ABRAMO; CECCHINI; ULLMANN, 2020).

Considerando-se suas dificuldades e fragilidades, o SUS produz conquistas e
resultados significativos. De acordo com o art. 6° da Lei n® 8.080/1990 (trata das
condicBes para promocao, protecao e recuperacao da saude, bem como da organizacao

e funcionamento os servigos correspondentes), cabe a ele executar as acdes de:

Vigilancia sanitaria; vigilancia epidemiolédgica; salde do trabalhador; assisténcia
terapéutica integral, inclusive farmacéutica; participacdo na formulagdo da
politica e na execucao de a¢fes de saneamento bésico; ordenacao da formacao
de recursos humanos na &rea de saude; vigilancia nutricional e a orientacao
alimentar; a colaboracdo na protecdo do meio ambiente, nele compreendido o
do trabalho; formulagdo da politica de medicamentos, equipamentos,
imunobioldgicos e outros insumos de interesse para a saude e a participacao na
sua produc¢do; o controle e a fiscalizacé@o de servigos, produtos e substancias de
interesse para a saude; fiscalizagdo e a inspecdo de alimentos, &gua e bebidas
para consumo humano; participagdo no controle e na fiscalizacdo da produgéo,
transporte, guarda e utilizac@o de substancias e produtos psicoativos, toxicos e
radioativos; incremento, em sua area de atuacao, do desenvolvimento cientifico
e tecnoldgico e a formulagédo e execugéo da politica de sangue e seus derivados.
(BRASIL, 1990)

O SUS é um dos maiores e mais complexos sistemas de saude publica do
mundo e abrange atendimentos de varias complexidades, desde a atencdo primaria,
média até a de alta complexidade, que busca garantir o acesso integral, universal e
gratuito a toda a populacdo do Brasil. Ele olha para a atencado integral a salde de
maneira global, e ndo somente os cuidados assistenciais, desde a gestacao, com foco
na salude com qualidade de vida, visando a prevencao e a promoc¢ao da saude. Ainda,
existe a gestdo das iniciativas e dos servicos de saude que é ampla e abrange tanto
acOes quanto os servicos de saude de urgéncia e emergéncia, atencao hospitalar,
servicos das vigilancias epidemiologica, sanitaria e ambiental e assisténcia
farmacéutica, percebendo que o maior investimento das politicas de saude visa o
melhoramento tecno-assistencial da populacdo (BRASIL, 1990; JUNQUEIRA, 2009;
SOARES; MACEDO, 2020).

No que tange a coletividade, a salde entdo definida como saude coletiva pode
ser um desafio, pois € repensada a trajetéria individual de cuidar autonomamente da
saude. O processo de saude/doenca é complexo devido ao entendimento de que as

politicas publicas precisam ser ponte para o bem-estar e a qualidade de vida da
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populacdo. Dessa maneira, correlaciona-se saude coletiva com bioética por meio de
bases solidas comuns, que seriam a dignidade individual e coletiva, a qualidade de vida,
a justica social e os direitos humanos e sociais (JUNQUEIRA; 2009; SOARES;
MACEDO, 2020).

A gqualidade de vida nas doencas raras com olhar coletivo € vista e discutida
partindo-se do principio da formacdo e conhecimento sobre genética. E cada vez mais
relevante incentivar e cobrar da sociedade a capacitacdo dos profissionais de saude
nessa area, ja que 80% delas sdo desta ordem. O olhar coletivo também se dirige a
educacéo, j4 que a maior parte dessas doencas surge na infancia, e falar sobre saude e
doenca na escola, sobre o processo de inclusdo e sobre dar luz as doencas raras
aproxima e derruba barreiras de preconceito, discriminacdo e falta de informacéo e
levanta a bandeira da importancia de se falar e estudar mais sobre elas (JUNQUEIRA
2007; VIEIRA; VERDI, 2011).

As questdes relativas aos sujeitos vulnerados, a vulnerabilidade e a vulneracéo,
discutidas sobretudo na bioética da protecdo e na bioética de intervencdo, podem ser
ainda relevantes quando olhadas junto a saude coletiva. Isso porque todas as pessoas
tém o direito e determinada importancia em colaborar coletividade para a composic¢ao de
um corpo social mais justo (ARREGUY; SCHRAMM, 2005; CARVALHO; ROSANELI,
2016).

Outro apontamento pertinente quando se fala sobre sistema de salde € a
equidade, discussao presente especialmente na bioética de intervencao. De acordo com
Vieira e Verdi (2011, p. 32),

[a equidade] atender as pessoas de acordo com suas diferencas "em suas
condicdes sociais e sanitarias, tendo necessidades diferenciadas", podendo ser
considerado "a cada um conforme suas necessidades". "Cada sociedade deve
decidir se, em determinada situacdo, se orienta fundamentalmente pela
equidade (e gual equidade) ou por orientacBes mais utilitaristas”, desde que essa
decisdo seja pautada num consenso social. Sociedades que possuem
desenvolvimento tecnocientifico e politico-social podem ser capazes de
decisBes consensuais e, posteriormente, responsabilizarem-se por elas, sejam
guais forem as suas consequéncias.

Por sua vez, a Politica Nacional de Atengcéao Béasica preconiza que:

A Atencgédo Baésica considera o sujeito em sua singularidade, na complexidade,
na integralidade e na insercdo sociocultural e busca a promocao de sua saude,
a prevencao e tratamento de doencas e a reducdo de danos ou de sofrimentos
gue possam comprometer suas possibilidades de viver de modo saudavel.
(BRASIL, 2006)

51



O trabalho cotidiano com os primeiros cuidados ou intervencdo precoce
denomina-se aten¢do basica na salude e necessita de um cuidado especial em relacéo
ao vinculo e respeito entre profissional, paciente e familia. Esse vinculo se refere a
confianca estabelecida entre as partes, e o respeito se relaciona com a educacgao, mas
também com a sensibilidade de como perguntar, como responder, enfim, se o
profissional esta sendo claro o suficiente e se a familia e paciente sentem-se confortaveis
em apontar suas duvidas, que podem interferir diretamente no estilo e qualidade de vida
deles (JUNQUEIRA, 2007).

E necessario falar sobre a globaliza¢&o econdmica, tecnocientifica e cultural, pois
ela influencia diretamente a maneira com que as pessoas se relacionam,
independentemente do campo de saude, mas sao grandes os desafios. Sdo cada vez
mais necessarios estudos e discussodes da relacdo da tecnologia e mais consisténcia de
dados cientificos sobre as doencas raras, onde e como investir dinheiro publico nesse
campo, levando em conta a realidade brasileira e também a de cada comunidade,
periferia e estado. Quanto a interferéncia da tecnologia sobre a vida, pontua-se a questao
de mapeamento genético, aconselhamento genético e quando é relevante fazer tais
exames. Essa discussdo € pautada por possibilidades econdmicas, conhecimento da
existéncia deles, acessibilidade e necessidade de até onde saber sobre uma possivel
doenca genética (CARDIAN; PAULICHI, 2017; PIOLLI; DECESARO; SALES, 2018).

Nenhum mapa genético prescinde da conversa com o especialista em genética,
0 que se chama de aconselhamento genético e é feito para descobrir a probabilidade de
desenvolver doencas ou se um embrido podera ter uma doenca hereditaria. No Brasil,
existem sequenciadores genéticos para descobrir possibilidade de se desenvolver
cancer. O teste genético para cancer de mama em familias em que haja histérico dessa
doenca é fornecido pelo SUS; até o momento, apenas este estd disponivel
gratuitamente. Para demais doencas, em especial as raras, iSso ndo ocorre, 0 que
sugere uma discusséo salutar conhecida academicamente: caso houvesse a liberacéo
de mapeamento sem historico familiar de doencas genéticas, o quanto de beneficio isso
traria as familias, jA que o mapeamento genético mostraria as possibilidades de
desenvolver varias doencas que, em sua grande maioria, nunca de fato acontecerao.

Um ponto relevante entre profissionais, familia e pacientes & motivar a tomada de
medidas preventivas que podem ser maus habitos de saude e assim potencializar

alguma doenca que venha a se desenvolver. Dentro dessa esfera, a nutrigendmica
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também caminha no sentido de compreender a interacdo dos compostos dietéticos na
modulacdo da expressdo génica; ou seja, realiza-se um estudo que visa identificar as
variacbes genéticas provenientes da interacdo de nutrientes e genes (ANDRADE;
ROCHA, 2015; PIOLLI; DECESARO; SALES, 2018; FISCHER et al, 2020).

Portanto, tecnologia, biologia, cultura e economia precisam da bioética para dar
conta do uso coerente do que nos esta sendo disponibilizado pela ciéncia. Até porque
terapias por engenharia genética e farmacogenética sdo linhas de pesquisa cada vez
mais estudadas. Espera-se que em um futuro préximo a medicina personalizada —
relacdo entre tratamento medicamentoso, nutricional e perfil genético — seja acessivel e
analisada pelos profissionais da saude a fim de que preventivamente a busca pelos
profissionais da saude ndo seja apenas para descobrir 0 nome e tratamento a uma
doenca, mas para cuidar da saude ou melhorar ainda mais a qualidade de vida no que
tange a habitos diarios individuais e familiares (FERREIRA; RAVAGLIO; SIMAO-SILVA,
2017; ANDRADE; ROCHA, 2015; PIOLLI; DECESARO; SALES, 2018).

Um olhar para o perfil de quem cuida

A temética de doencas raras pode ser direcionada para questdes psicossociais,
comecando por quem € o cuidador familiar. Neste estudo, as maes correspondem a 51%
deles, seguidas das filhas (7%), esposas (5%), pais (4%), filhos (1%) e 1% (padrastos).
Foi possivel perceber que 4% dos cuidadores séo profissionais que acompanham a
familia — um deles é técnico de enfermagem, os demais ndo especificaram a profissao;
1% pontuou ser uma associacdo, e 4% escreveram seus nomes, mas nao indicaram a
relacdo com a pessoa com doenga rara; 2% sao o marido, 3% sao sobrinhas, 2% séo
cunhadas e 5% séo avos. A tia, a nora, a amiga e namorada, cada qual com 1%, 1%,
4% e 4%, séo pacientes que até entdo nao precisam de cuidadores.

No que diz respeito a atuacao profissional dos cuidadores, 84% atuam em suas
profissdes, 13% séo cuidadores em tempo integral e 3% sao aposentados, indicando
gue a aposentadoria se refere a seu trabalho profissional inicial e que no momento séo
cuidadores aposentados.

E relevante observar que a mulher possui o papel de cuidadora na grande maioria
dos casos. Esse cuidado é caracterizado por um conjunto de a¢des que visam manter a
existéncia. Percebe-se que esse papel de cuidar € resultado de um processo socializador

que pode ser aprendido por meio de habitos, atitudes, crencas e valores, mas que
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também pode ser observado como uma autovalorizacéo, sensibilidade e compromisso
consigo (PIOLLI; DECESARO; SALES, 2018).

Tecnologias assistivas

O uso de tecnologias assistivas desponta como alternativa ao auxilio e facilidades
a rotina de pacientes, porém, quando as familias foram questionadas se utilizariam
aplicativo para funcionalidade das pessoas com doencas raras e familiares, houve as
seguintes respostas: 74% dos cuidadores apontaram que utilizariam mais ferramentas
que pudessem orientar a familia de alguma maneira; 18% disseram que talvez
utilizariam, mas precisariam ver do que se trata o recurso; e 8% afirmaram que néo
fariam uso deles, seja por nao utilizar aplicativos como forma de cuidado, seja por ndo
acreditar nesse tipo de tecnologia.

Aplicativos de celular, por exemplo, podem ser considerados tecnologias
assistivas. Esse termo diz respeito a tecnologias de apoio que agrupam dispositivos,
técnicas e processos que podem prover assisténcia e reabilitacdo e melhorar a qualidade
de vida de pessoas com deficiéncia ou doencas incapacitantes. As tecnologias assistivas
podem ser relacionadas com atividades que necessitam de desempenho humano, desde
as de vida diarias até as profissionais, sociais, de lazer etc. Desenvolvé-las e
disponibiliza-las propicia insercdo verdadeira e adaptacdo inclusiva por meio de
tentativas para neutralizar as barreiras que a doenca rara ou a deficiéncia possam vir a
ter. A insercao das pessoas em espacos ricos para a aprendizagem, para poder interagir
com outras ou simplesmente relaxar é o grande objetivo das tecnologias assistivas. Em
contrapartida, a sociedade precisa se adaptar, dividindo os espa¢cos com igualdade,
respeito e aceitacdo (FERREIRA et al., 2017).

Segundo o Art. 3° da LBl de 2015, corresponde a produtos, recursos,
metodologia, estratégia, praticas e servicos, em sua maioria de utilizagao
pessoal e individual, que objetivam promover a funcionalidade como meio eficaz
de eliminacdo de barreiras para pessoas com deficiéncia, incapacidades ou
mobilidade reduzida, visando sua autonomia, melhoria da qualidade de vida e
participacdo social. Proporcionar maior independéncia, qualidade de vida e
inclusdo social, diminuindo a lacuna entre o desempenho funcional e as
demandas da vida diaria, através da ampliagdo de sua comunicacao,
mobilidade, controle de seu ambiente, habilidades de aprendizagem, trabalho e
integracdo com a familia, amigos e sociedade (BRASIL, 2015)
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Em tempos de pandemia, é interessante observar que as tecnologias assistivas,
como aquelas presentes em aparelhos de comunicacéo (celulares, por exemplo), estdo
sendo aceitas e procuradas devido a seguranca que trazem a pessoa que pode estar
com Covid-19, a equipe de saude e a sociedade de maneira geral.

No final da década de 1980, o sistema de saude brasileiro constituiu uma
legislacdo universalista, ou seja, houve uma descentralizacdo politico-administrativa em
que as diretrizes do SUS se voltaram a universalizacdo de acesso, a integralidade e a
igualdade na assisténcia, buscando fornecer cobertura de atendimento e equivaléncia
de servigos a populacdes urbanas e rurais, na selecdo e distribuicdo de prestacéo de
servicos e equidade na participacdo do custeio e descentralizacdo da gestdo, com a
comunidade participativa (JUNQUEIRA; 2009; ARREGUY; SCHRAMM, 2005;
CARVALHO; ROSANELI, 2016).

Sen e Kliksberg (2010) analisaram correntes teéricas que se relacionam com o
sistema de saude. A utilitarista tolera a desigualdade se esta promover maior utilidade
social; por outro lado, a contratualista pondera que uma acdo deve ser discutida entre
agentes que esta, considera relevante na situacéo de desigualdade toleravel desde que
sejam preservadas as liberdades de cada individuo. O grande apontamento dos autores
diz respeito a aceitacdo ou tolerancia com a desigualdade, e que, por conseguinte, existe
um esquecimento da igualdade: "uma das consequéncias da 'diversidade humana' € que
a igualdade num espaco tende a andar, de fato, junto com a desigualdade noutro” (SEM,
KLIKSBERG, 2016, pag, 45).

Como sera possivel construir um olhar para as doencas raras dentro do plano do
sistema de saude que busca equilibrar o utilitarismo e o contratualismo sem deixar a
igualdade e os proprios principios que regem esse sistema que salva e acompanha
diariamente milhares de brasileiros? E necesséario um cuidado diferenciado com as
doencas pouco conhecidas e as especialidades, como a genética, também pouco
vislumbradas. Além disso, é salutar um olhar para além das doencas raras, ou seja, um
trabalho nuclear, holistico (do termo holos, do grego todo), ou seja, atentar-se para o
todo (doenca, saude, individuo, cuidador e também familia). A qualidade da vida pode
ser alcancada mediante a potencializacdo da liberdade efetiva de cada sujeito, ja que
cada qual deve participar — na medida que consegue — das escolhas de seu plano de
vida (SEN; KLIKSBERG, 2010; COSTA; SOARES, 2015).

Fortalecer e garantir desvelo s&o necessidades essenciais quando se fala em

saude, e é urgente que a bioética seja difundida no sistema de salude. A saude publica
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tem um leque de direcbes para as quais olharmos, e nesse momento o foco é a formacéo
de profissionais em doencas raras. Trata-se de um ponto importante para haver
diferenca no investimento financeiro e de tempo, de querer cuidar de uma minoria que
n&o s&o poucas pessoas (JUNQUEIRA, 2007 e 2009; SIMAO-SILVA; PESSINI, 2017).

Ter direito a informacg&o sobre técnicas e tratamentos para melhorar a qualidade
de vida da pessoa com alguma doenca rara é olhar para ela e para o cuidador, mas
também para os profissionais que necessitam dar suporte e encaminhamentos que
proporcionem melhor qualidade de vida, diagnésticos mais rapidos e precisos e
possiveis tratamentos mais efetivos. Muitas vezes quem cuida tem uma perspectiva
reduzida sobre a capacidade da pessoa com doenca rara, pois desconhece a doenca,
suas nuances e a tecnologia disponivel (BARCHIFOTAINE; ZOBOLI, 2007;
HUTCHINSON, 2011; SIMAO-SILVA; PESSINI, 2017).

Percebe-se com os relatérios nacionais de saude que no Brasil os avancos na
area da saude publica sao limitados, e cada vez mais tem os investimentos reduzidos.
Assim, torna-se dificil estabelecer prioridade ou dar a atencdo devida a todos os que
buscam no SUS esperanca em tratamentos e cuidados com a saude. Com muito trabalho
e luta, familiares de pessoas com doencas raras envidam esforcos para se unir e exigir
os direitos, nem sempre alcancados ou nem sempre no tempo esperado, mas o fato &
que se vé uma luta diaria (JUNQUEIRA, 2007, 2009; ARREGUY; SCHRAMM, 2005;
CARVALHO; ROSANELI, 2016).

A bioética que compreende e resolve conflitos é imprescindivel para nortear a
pratica gestora de servicos publicos de saude. Logo, a bioética de protecdo pode auxiliar
como um instrumento de atuacdo para destacar os investimentos do Estado, sua
destinacao e distribuicdo, com vistas a que as pessoas menos favorecidas se sintam
efetivamente protegidas no que se refere as necessidades sanitarias basicas. Assim, a
bioética busca conciliar principios que muitas vezes acabam por se contradizer ou se
anular dentro da esfera dos dilemas que surgem diariamente no campo da saude coletiva
(ARREGUY; SCHRAMM, 2005; CARVALHO; ROSANELI, 2016).

O trabalho com as relacbes humanas e o carater de reconhecimento do paciente,
e ndo apenas a doenca rara, devem levar em conta as dimensfes bioldgicas,
psicolégicas e sociais. Estudos mostram que a saude de fato pode variar mediante
fatores sociodemograficos, socioecondmicos, étnicos e de ordem mental. Além da
relacéo do profissional com a familia e o paciente, existe aquela com outros profissionais.

O trabalho em equipe é mais que salutar nas profissbes da area da saude. Como
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proteger e respeitar todos os atores dos cuidados em saude? Uma possibilidade talvez
seja a de se considerar que cada ser € Unico, e dentro de suas especificidades devemos
olhar com coragem, que seria o olhar sincero e direto com algum comportamento
disfuncional, para que mudancas positivas possam ser alcancadas; amor, visando a
habilidades de ser empatico com as dificuldades que o outro apresenta, e a consciéncia
gue visa a entender as consequéncias que o comportamento que emitimos pode gerar
(LAZARUS; FOLKMAN, 1984; COSTA; SOARES, 2015).

Cuidados paliativos

Os cuidados familiares também pontuam sobre a importancia do aspecto dos
cuidados com a pessoa e familia rara, no sentido de haver cuidados em face de uma
doenca sem cura e progressiva. Nessa perspectiva da humanizagéo e da integralidade,
a saude coletiva se insere no modelo assistencial que promove o atendimento as
necessidades fora de possibilidades terapéuticas de cura, buscando sempre o cuidado
individualizado e levando em conta os valores da pessoa e da familia, além das crencas
que se relacionam a autonomia e a tomada de decisbes sobre seu tratamento
(FLORENCIO et al., 2006; WITTMANN-VIEIRA; GOLDIM, 2011).

Os cuidados paliativos sao definidos pela Organizacdo Mundial da Saude
(OMS, 2013) como: "Os cuidados totais e ativos prestados ao paciente cuja doencga nao
responde mais aos tratamentos curativos e quando o controle da dor e outros sintomas
psicoldgicos, sociais e espirituais tornam-se prioridade".

Os principios do cuidado paliativo sdo descritos como manter o controle sobre o
gue ocorre e que pode ser controlado, preservar a dignidade e a privacidade da pessoa
e familia, aliviar a dor e demais sintomas, escolha do local do tratamento, planos para
realizar e escolha do local da morte, ter a opgao de suporte espiritual e emocional. Tais
principios reforcam a autonomia e o respeito que sdo reafirmados e manejados sob o
ponto de vista da bioética (FLORENCIO et al., 2006; WITTMANN-VIEIRA; GOLDIM,
2011).

A atencdo na maneira como familias raras merecem serem cuidadas pode ser
realizada como uma manutencdo dos sintomas. Tais cuidados podem acontecer em
casa, no hospital ou no espaco desejado pela familia e pessoa com doenca rara, com o
auxilio de algum profissional da equipe que possa compreender e auxiliar na tomada de

deciséo paliativa em diferentes contextos. Logo, esse profissional, juntamente com o
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cuidador familiar, pode ser ponte para comunicar a equipe médica decisfes que se
relacionam com a escolha paliativa.

Infelizmente, os cuidados paliativos muitas vezes sao iniciados tardiamente, o que
faz com que no senso comum apenas se recorra a esse campo de cuidados no fim de
vida. Existem cuidados paliativos gerais (a partir de diagnostico em progresséao),
especificos (acontecem nos ultimos meses de vida, a partir do declinio e agravamento
da doenca) e terminais (compreendem as Ultimas horas de vida) (SILVEIRA,;
CIAMPONE; GUTIERREZ, 2014; MENEZES, 2004; ANCP, 2012).

Observando-se os cuidados paliativos, é possivel entender a necesséria atencao
em relacao a politica publica para inserir na sociedade cuidados que abracem questdes
sociais tao delicadas. Como politica publica, esses cuidados podem ser entendidos como
assistencialistas e gerar mais consciéncia de transformacao social. Considerando-se as
politicas de humanizacéo e de atencdo basica no Sistema Unico de Saulde, € importante
perceber as estratégias dos cuidados paliativos em relacdo aos principios ali presentes,
especialmente no que tange a universalidade do acesso e do direito a saude, a
integralidade e a equidade. Logo, identificar as implicacdes éticas e garantir o direito a
atencdo integral a saude é uma busca constante no campo das doencas raras
(MENEZES, 2004; KORNIS, 1994).

A busca por mais formacao em genética médica para que haja mais diagnésticos
rapidos na trajetéria terapéutica também vale em relacdo a cuidados paliativos para
todos os profissionais que trabalhnam com doencas raras. E essencial que eles acolham
com mais sensibilidade o bindbmio satde/doenca ante os valores da pessoa e familia rara
e se esforcem para encontrar e planejar em face do que é importante para cada um e

para cada histéria, escolhas mais leves em meio ao sofrimento (MENEZES, 2004).

CONSIDERACOES FINAIS

A realidade da esfera da saude coletiva deve contar com o apoio da bioética, que
indiscutivelmente pode fortalecer lagos para a manutencéo digna da vida dos pacientes
e familiares com doencas raras.

Apesar de realidades diversas, o acesso a inumeros tratamentos, medicamentos
e terapias que podem ser realizados no Brasil devido ao Sistema Unico de Salde, s&o

necessarios mais esforcos, planos de acao, estratégias tecnocientificas e formacao em
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cuidados paliativos que permitam desenvolver, criar e oferecer dignidade e qualidade de
vida a todos os que precisam.

Logo, todas as pessoas sdo dotadas de dignidade para realizar mudancas
necessérias, mas para haver consciéncia da importancia de aprimorar € preciso
formacao humanizada, ou seja, investir em métodos para investigar doencas raras, para
ouvir as familias da melhor e mais qualificada maneira possivel, treinar profissionais de
saude para esse trabalho presencial e online, com garantia de qualidade. Isso, além de
haver mais estudos que norteiem a relacdo saude e doencga rara, é preponderante para
que estudantes e profissionais das mais diversas areas que englobam o cuidado com a
salde estejam capacitados e preparados para manter e manejar o bem-estar na vida
das familias e das pessoas com doencas raras.

Portanto, a bioética de protecdo para a saude coletiva preventiva se destina a
cobrir necessidades basicas de salde, pois sdo olhares que podem melhorar a qualidade
de vida e diminuir ou retardar possiveis conflitos e vulnerabilidades.

E claro que é necessario cada vez mais aprimoramento tecnoldgico, analitico e
cientifico para o melhoramento de qualidade de vida. As pessoas que vivem menos ou
com menos dignidade, por ndo ter acesso a um tratamento ou medicamento existente,
sofrem pela falta de liberdade. E o que a bioética pode trazer consigo € a busca pelo que
€ justo.

O aperfeicoamento de tecnologias assistivas também é uma demanda salutar,
pois estas podem acompanhar o crescimento e desenvolvimento das pessoas com
doencas raras e suas familias, j& que elas necessitam de estratégias eficientes para
acessibilidade na educacao, na maior rapidez no diagndstico e tratamentos eficazes que
fornecam maiores condicdes de qualidade de vida. O uso da telemedicina pode diminuir
a vulnerabilidade de acesso a médicos geneticistas em regides com menor taxa dessa
especialidade. Aliado a isso, € imensamente necessario que haja mais formacao e
incentivo para médicos geneticistas no Brasil a fim de que minimamente supra a
demanda existente no momento.

Nesse sentido, é necessario haver um olhar sobre as doencas raras mediante a
formulacédo de politicas publicas, pois é a partir destas que a sociedade € influenciada a
respaldar projetos e cuidados e minimizar vulnerabilidades. Logo, existe uma relacéo
dindmica e complexa para que politicas publicas sejam efetivas e abracem as demandas
de pessoas e familiares com doencas raras, mesmo tendo em vista a gama de 13

milhdes de brasileiros que possuem especificidades individuais, mas também de escopo

59



grupal. Tanto a dinamica paliativa quanto a luta pelos direitos que envolvem o SUS ou
mesmo as tecnologias assistivas mantém um enfoque muito importante sobre as
politicas publicas.

A necessidade do estudo das politicas publicas vai se revelando a medida que se
buscam formas de concretizacao dos direitos humanos, em particular os direitos sociais.
A comunidade de pessoas com doencas raras almeja salvaguardar seus direitos, o que
inclui medicacbes de alto custo, e formagdo para os grupos familias e até mesmo
profissionais que ndo tém conhecimento suficiente sobre as doengas raras, suas formas
de diagndstico e prognostico. Que todas as pessoas consigam ser olhadas com
dignidade e justica, principalmente as mulheres, que em sua maioria sao as que cuidam,
e que populacdes vulneraveis economicamente possam ter acesso ao cuidado por meio

de politicas publicas em saude inclusivas.

REFERENCIAS

ABRAMO, L.; CECCHINI, S.; ULLMANN, H. Enfrentar las desigualdades en salud en
América Latina: el rol de la proteccion social. Ciéncia & Saude Coletiva, v. 25, n. 5, p.
1587-1598, 2020.

ANCP. Academia Nacional de Cuidados Paliativos. In: CARVALHO, R. T.; PARSONS,
H. A. (Orgs.). Manual de cuidados paliativos. 2. ed. Porto Alegre: Sulina, 2012.

ANDRADE, B. L. A.; ROCHA, D. G. Doencas negligenciadas e bioética: dialogo de um
velho problema com uma nova area do conhecimento. Revista Bioética, v. 23, n. 1, p.
105-113, 2015.

ARREGUY, E. E. M.; SCHRAMM, F. R. Bioética do Sistema Unico de Salde/SUS: uma
analise pela bioética da protecéo. Revista Brasileira de Cancerologia, v. 51, n. 2, p.
117-123, 2005.

ATKINSON, R. G.; FLINT, J. Accessing hidden and hard-to-reach populations: Snowball
research strategies. Social Research Update, v. 33, n. 1, p. 1-4, 2001.

BALDIN, N.; MUNHOZ, E. M. B. Snowball (bola de neve): uma técnica metodoldgica para
pesquisa em educagcdo ambiental comunitéria. In. CONGRESSO NACIONAL DE
EDUCACAO, 10., Curitiba, 7-10 nov. 2011. Anais [..]. Curitiba: PUCPR, 2011.
Disponivel em: https://educere.bruc.co m.br/CD201 1/pdf/4398 2342.pdf. Acesso em: 26
out. 2020.

BARCHIFONTAINE, C. P.; ZOBOLI, E. L. C. P. 2007. Bioética, vulnerabilidade e
saude. Aparecida: Ideias & Letras; Sdo Paulo: Centro Universitario Sdo Camilo, 2007.

60



BRASIL. Lei n® 13.146, de 6 de julho de 2015. Institui a Lei Brasileira de Inclusdo da
Pessoa com Deficiéncia (Estatuto da Pessoa com Deficiéncia). Diario Oficial da Uniao,
Poder Legislativo, Brasilia, DF, 7 jul. 2015. Disponivel em:
http://www.planalto.gov.br/ccivil_03/_ato2015-2018/2015/lei/I13146.htm. Acesso em: 26
out. 2020.

BRASIL. Ministério da Saude. Secretaria de Atencao a Saude. Departamento de Atencéo
Bésica. Politica Nacional de Atencdo Bésica. Brasilia: Ministério da Saude, 2006.

BRASIL. Lei n® 8.080, de 19 de setembro de 1990. Dispbe sobre as condi¢cdes para a
promocao, protecdo e recuperacdo da saude, a organizacdo e o funcionamento dos
servigos correspondentes e d& outras providéncias. Diario Oficial da Unido, Brasilia,
DF, 20 set. 1990. Disponivel em: http://www.planalto.gov.b r/ccivil_03/leis/I8080.htm.
Acesso em: 26 out. 2020.

BRASIL. Ministério da Saude. HumanizaSUS. Documento-base para gestores e
trabalhadores do SUS. 4. ed. Brasilia: Ministério da Saude, 2010. Disponivel em:
https://bvsms.saude.gov.br/bvs/publicacoes/humanizasus_documento_gestores_trabal
hadores_sus.pdf. Acesso em: 26 out. 2020.

BUCCI, M. P. D. et al. Direitos humanos e politicas publicas. Sao Paulo: Pdlis, 2001.
Disponivel em: http://www.poli.org.br/uploads/831/831.pdf. Acesso em: 1 jun. 2021.

CARDIAN, V. S. G.; PAULICHI, J. S. Da importancia da ética quando da realizagao do
diagndstico genético pré-implantério. In: SIMAO-SILVA, D.; PESSINI, L. (Eds.). Bioética,
tecnologia e genética. Curitiba: CRV, 2017. p. 77-92.

CARVALHO, R. R. P.; ROSANELI, C. F. Bioética e saude publica. Curitiba: CRV, 2016.
CLOTET, J. Bioética: uma aproximacéao. Porto Alegre: EdiPUCRS, 2006.

CNB. Comitato Nazionalle Per La Bioetica. Disabilita mentale nell’eta evolutiva: il caso
dell’autismo. 2013. Disponivel em:
https://bioetica.governo.it/media/1832/p108 2013 _disabilita-mentale- autismo_it.pdf.
Acesso em: 2 jun. 2021.

COSTA, R. S.; SOARES, M. R. Z. Terapia de aceitagcdo e compromisso: 0 sofrimento
psicolégico em um caso clinico. Psicologia: teoria e pratica, v. 17, n. 3, p. 19-27, 2015.

CRESWELL, J. W. Projeto de pesquisa: métodos qualitativo, quantitativo e misto. Porto
Alegre: Artmed, 2007.

EURORDIS - Rare Diseases Europe. What is rare disease? 2020. Disponivel em:
https://www.eurordis.org/content/what-rare-disease. Acesso em: 2 jun. 2021.

FEITOSA, S. F.; NASCIMENTO, W. F. A bioética de intervencdo no contexto do

pensamento latino-americano contemporaneo. Revista Bioética, v. 23, n. 2, p. 277-284,
2015.

61


http://www.planalto.gov.br/ccivil_03/_ato2015-2018/2015/lei/l13146.htm
http://www.planalto.gov.b/
http://www.poli.org.br/uploads/831/831.pdf
http://www.eurordis.org/content/what-rare-disease

FERREIRA, P. K.; RAVAGLIO, A. V. M.; SIMAO-SILVA, D. P. O diagnéstico nas doencas
raras: dificuldades de acesso, impacto e vulneracdo. In: SIMAO-SILVA, D. P.; PESSINI,
L. (Eds.). Bioética, tecnologia e genética. Curitiba: CRV, 2017. p. 69-76.

FERREIRA, R. S. et al. Tecnologia assistiva e suas rela¢gdes com a qualidade de vida de
pessoas com deficiéncia. Revista de Terapia Ocupacional da Universidade de Sao
Paulo, v. 28, n. 1, p. 54-62, 2017.

FISCHER, M. L. et al. Panorama de la nutrigenémica en Brasil desde la perspectiva de
la Bioética. Revista Latinoamericana de Bioética, v. 20, n. 1, p. 27-48, 2020.

FLORENCIO, L. P. et al. Cuidados paliativos domiciliarios a pacientes em final de vida.
Associagcdo Brasileira de Cuidados Paliativos. 2006. Disponivel
em: http://www.cuidadospaliati vos.com.br/art igo.p hp?c dTexto=146.

HUTCHINSON, T. A. Whole Person Care. A New Paradigm for the 21st Century. New
York: Springer Science + Business Media, Llc., 2011.

JUNQUEIRA, C. R. Consentimento nas relacbes assistenciais. In: RAMOS, D. L. P.
Bioética e ética profissional. Rio de Janeiro: Guanabara-Koogan, 2007.

JUNQUEIRA, C. R. Bioética e saude publica. In: RAMOS D. L. P. Bioética: pessoa e
vida. Sdo Caetano do Sul: Difusao, 2009. p. 97-115.

KORNIS, G. E. M. A crise do Estado de Bem-Estar: problemas e perspectivas da
protecdo social. Tese (Doutorado em Economia) — Instituto de Economia Industrial,
Universidade Federal do Rio de Janeiro, Rio de Janeiro, 1994.

LAZARUS, R.; FOLKMAN, S. Stress, appraisal and coping. New York: Springer
Publishing Company, 1984.

MENEZES, R. A. Em busca da boa morte: antropologia dos cuidados paliativos. Rio de
Janeiro: Fiocruz e Garamond, 2004.

ORPHANET. Politicas de  doencgas raras. 2013. Disponivel  em:
https://www.orpha.net/comsor/cgi-bin/Education_AboutRareDiseases.php?Ing=EN.

PIOLLI, K. C. V.; DECESARO, M. N.; SALES, C. A. O (des)cuidar-se como mulher ao
ser cuidadora do companheiro com cancer. Revista Gaucha de Enfermagem, v. 39,
e2016-0069, 2018. doi: 10.1590/1983-1447.2018.2016-0069

SAYAGO, M.; LORENZO, C. O acesso global e nacional ao tratamento da hemofilia:
reflexdes da bioética critica sobre exclusdo em saude. Interface, v. 24, e180722, 2020.
doi: 10.1 590/interface.180722

SCHEFFER, M.; BIANCARELLI, A.; CASSENOTE, A. Demografia médica no Brasil.
Séao Paulo: Departamento de Medicina Preventiva da Faculdade de Medicina da USP;
Conselho Regional de Medicina do Estado de S&o Paulo; Conselho Federal de Medicina,
2015. Disponivel em: http://www.usp.br/agen/wp-content/uploads/DemografiaMe
dica30nov20153.pdf. Acesso em: 19 maio 2021.

62


http://www.orpha.net/comsor/cgi-bin/Education_AboutRareDiseases.php?lng=EN
http://www.usp.br/agen/wp-content/uploa%20ds/Demog%20rafiaMe%20dica30nov20153.pdf
http://www.usp.br/agen/wp-content/uploa%20ds/Demog%20rafiaMe%20dica30nov20153.pdf

SEN, A.; KLIKSBERG, B. As pessoas em primeiro lugar: a ética do desenvolvimento
e 0s problemas do mundo globalizado. S&o Paulo: Companhia das Letras, 2010.

SILVEIRA, M. H.; CIAMPONE, M. H. T.; GUTIERREZ, B. A. O. Percepc¢éo da equipe
multiprofissional sobre cuidados paliativos. Revista Brasileira de Geriatria e
Gerontologia, v. 17, n. 1, p. 7-16, 2014.

SIMAO-SILVA, D. P.; PESSINI, L. (Eds.). Bioética, tecnologia e genética. Curitiba,
CRV, 2017.

SOARES, F. B. P.; MACEDO, J. P. S. Intersecc¢fes entre psicologia da saude e saude
coletiva: uma revisao integrativa. Revista Psicologia e Saude, v. 12, n. 1, p. 33-47,
2020.

UNESCO - Organizacdo das Nacdes Unidas para a Educacdo, Ciéncia e Cultura.
Declarac&o Universal sobre Bioética e Direitos Humanos. Genebra: Unesco, 2005.

VIEIRA, J. B.; VERDI, M. I. M. Interfaces between Public Health and Bioethics from a
study published by authors connected with postgraduate public health programs in Brazil.
Interface, v. 15, n. 36, p. 21-37, 2011.

WITTMANN-VIEIRA, R.; GOLDIM, J. R. Bioética e processo de enfermagem. In:
ALMEIDA, M. A. et al. Processo de enfermagem na pratica clinica: estudos clinicos
realizados no Hospital de Clinicas de Porto Alegre. Porto Alegre: Artmed, 2011. p. 67-
75.

ZANELLA, D. C. Humanidades e ciéncia: uma leitura a partir da Bioética de Van
Rensselaer Potter. Interface, v. 22, n. 65, p. 473-480, 2018.

63



ARTIGO 3

E A HISTORIA DO CUIDADOR, QUEM CONTA? NARRATIVAS DOS CUIDADORES
FAMILIARES NAS DOENCAS RARAS NO BRASIL

Resumo

Pontua-se sobre o apanhado histérico das doencas raras e busca-se dar voz aos
cuidadores familiares com o objetivo de analisar essas narrativas ante as
vulnerabilidades vividas. A pesquisa de campo foi realizada com 254 cuidadores
familiares brasileiros, que apontaram suas dificuldades no itinerario terapéutico, o apoio
gue gostariam de receber, o fato de ndo conseguirem cuidar direito de si para poder
cuidar do outro, o desconhecimento de seus direitos e o sofrimento por que passam
quando descobrem a doenca rara e seu progndstico. As narrativas colocam em cena 0s
atores da situacdo: a pessoa com a doenca rara, o cuidador familiar e a familia,

protagonistas importantes dessas historias.

Palavras-chave: Doencas raras, psicologia, cuidadores, bioética, narrativas.

INTRODUGCAO

E salutar tragcar uma linha do tempo que nos localize em relacdo as doencas raras
para que possamos enxergar quais sao o0s atores desse cenario. Essas doencas,
também referidas na literatura como doenca 6rfa, doenca genética, sindromes raras e
sindromes genéticas, sdo assim denominadas quando atingem 1 em um grupo de 2 mil
pessoas; 80% delas sdo genéticas, e 20%, ambientais, ou seja, infecciosas,
imunoldgicas, ou bacterianas, mas em varioS cas0S sua causa permanece
desconhecida. Elas séo consideradas cronicas, progressivas, degenerativas e podem
ser fatais. Estima-se que existem em torno de 7 mil doencas raras descritas na literatura,
mas sabe-se de doencas que até o momento ndo possuem nome por ser Unicas no
mundo (ORPHANET, 2018; EURODIS, 2018).

Em 2008, a Organizagéao Europeia de Doengas Raras (Eurordis) criou o Dia das
Doencas Raras — designado para 28 de fevereiro, no caso dos anos néo bissextos, e 29
de fevereiro como o “dia raro” — com o objetivo de sensibilizar e divulgar as doengas

raras para equipes de saude, populacdo e governantes. No Brasil, a data foi instituida
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pela Lei n°® 13.693/2018, e busca-se cada vez mais divulgar e discutir o amplo leque que
essas doencas trazem consigo. Essa gama de apontamentos se estende para 0s
cuidados a pessoa com doenca rara, ao cuidador familiar, os direitos desses atores, as
politicas publicas existentes, a busca e acesso a medicagdes de alto custo pelo Sistema
Unico de Salde (SUS), adaptacbes estruturais na infancia, vida adulta ou idosa de
pessoas com doencas raras, entre outros aspectos (EURORDIS, 2020 BRASIL, 2018;
ABDR, [s.d.]).

De maneira geral, as pessoas com doencas raras e seus cuidadores perecem em
face do desconhecimento da complexidade do itinerario terapéutico. No momento,
observa-se um caminhar lento em relacdo a programas politicos e investigacfes
cientificas nesse campo, muito embora ndo haja tratamentos especificos para indmeras
doencas raras, tanto no que tange ao prolongamento da vida quanto a qualidade dela.
Em contrapartida, um nimero menor de doencas consegue ter significativo progresso,
devido a investigagdes e solidariedade social. A demora em se ter um diagnostico pode
trazer risco a vida dos pacientes, assim como aumentar possiveis gastos com exames,
uma série de consultas e prescricdes medicamentosas inadequados. Esse tempo de
diagnéstico pode variar de meses a anos; a média de espera é de trés anos, e estipula-
se gque acontecam de dois a trés diagnosticos preliminares, sendo necessarios seis ou
sete exames antes da confirmacéo da doenca rara (FELIPE et al., 2020; ORPHA, 2020;
APMPS, 2019).

Segundo a Associacao da Industria Farmacéutica de Pesquisa (Interfarma), os
maiores desafios do Brasil em relacdo as doencas raras sédo os diagndsticos imprecisos
e a dificuldade de tratamentos. Mesmo com 0s avancos tecnoldgicos e clinicos, apenas
2% dos tratamentos utilizam medicamentos responsaveis pela interferéncia na
progressdo dos sintomas das doencas raras. As demais pessoas realizam terapias
paliativas ou servigos de reabilitagdo, ou seja, quando surge um sintoma, tratam do
sintoma, mas nado da doenga em si (INTERFARMA, 2018).

E emergencial falar sobre como as pessoas sdo afetadas com a noticia da
doenca rara, pois, antes de mais nada, aceitar a existéncia dela ndo como protagonista,
mas como coadjuvante na caminhada cotidiana, faz parte de um processo suprassumo.
A busca pelo conhecimento da historia natural de tais doencgas é otimizada por meio de
redes de apoio, legislactes e estudos académicos (ORPHANET, 2013).

O primeiro artigo publicado em periédicos cientificos tratando sobre doencas raras

foi em 1976 e fazia referéncia a um estudo de caso da Sindrome de Apert, mas a época
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ainda retratando apenas questdes clinico-genéticas. Quando se buscaram artigos sobre
a relacdo de cuidadores familiares e doencas raras, o primeiro publicado se remonta a
1996. Isso mostra que ha décadas o termo doencas raras € discutido e estudado, mas
apenas em meados de 1996 visualizou-se a importancia da equacéo doente (doengas
raras), cuidador e organizacoes de saude (GONCALVES; SILVA, 1976; PITTA, 1996).

Atualmente, os artigos mais publicados sobre o tema possuem relagdo com
judicializacao da saude e acesso a medicacao das pessoas com doencgas raras, segundo
pesquisas nas bases de dados Bireme e PubMed. De fato, materiais voltados ao acesso
judicial relatam casos e discorrem sobre a trajetéria terapéutica que muitas vezes é
atravessada pela judicializacdo. A auséncia de solucdes satisfatorias e eficientes dentro
do territério brasileiro no que tange a judicializacdo para o tratamento de doencas raras
€ lamentavel, ja que constitucionalmente saude € um direito de todos.

Historicamente, as associacdes de pessoas com doencas raras visam
compartilhar experiéncias de familias e pessoas com essas doencas; essa € a principal
razdo de se estabelecerem organizacdes de pacientes, nas quais é exercitado o reforco
técnico operacional e se mantém o elo entre as familias. A partir desse apoio, as
atividades de desenvolvimento, aconselhamento, acolhimento e conhecimento tornam-
se cada vez mais solicitadas e trazem o grande diferencial para as associagoes. A espera
por ndo saber o que fazer, ou pela equipe de saude ter conhecimento de como proceder,
faz com que essas agremiacdes ganhem ainda mais relevancia. Elas desempenham um
primordial papel nos sistemas de saude, pois sédo construidos caminhos entre pacientes
e equipe de saude; normalmente, sdo o0 primeiro contato com os tratamentos
considerados inovadores (BUSSMANN, 2019).

No Brasil, até 2019 existiam no Brasil 77 centros de referéncia em doencas raras
ou atencéo especializada em alguma doenca rara espalhados pelas cinco regides: 45 no
Sudeste, 15 (Nordeste), 11 (Sul) 5 (Norte) e 1 (Centro-Oeste) (BRASIL, 2019; MUITOS
SOMOS RAROS, [s.d.]).

Neste estudo, o foco dado sera para os cuidadores familiares de pessoas com
doencas raras e a significativa contribuicdo destes, que muitas vezes abrem mao de
seus ideais e planos para realizar as atividades relacionadas a tal cuidado. Nesse
sentido, serdo conhecidas as trajetérias terapéuticas dos cuidadores familiares e as

vulnerabilidades existentes nas doencgas raras.
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PERCURSO METODOLOGICO

O percurso metodoldgico do presente estudo se caracteriza como uma pesquisa
de campo. A metodologia utilizada foi um questionario qualitativo (Apéndice 1) com a
analise de seis questdes voltadas a saude mental do cuidador familiar. As perguntas
foram inseridas na plataforma online Qualtrics e enviadas aos cuidadores familiares de
pessoas com doencas raras por meio digital. A técnica utilizada foi a snowball sampling,
que consiste em uma cadeia de informantes, e a sua execucdo acontece em uma
pesquisa de campo que se utiliza de uma amostra ndo probabilistica na qual os
participantes iniciais de um estudo indicam novos participantes, que por sua vez indicam
outros, e assim sucessivamente até que seja alcancado o objetivo proposto, o “ponto de
saturagao”. Tal ponto é atingido quando os novos entrevistados passam a repetir os
conteudos ja obtidos em entrevistas anteriores, sem acrescentar novas informacdes
relevantes a pesquisa (BALDIN; MUNHOZ, 2011; BUSSMANN, 2019).

O método de amostragem por snowball sampling visa obter entrevistados onde
eles sdo poucos em numero ou quando algum grau de confianca € necessario para
iniciar contato; ou seja, 0s sujeitos sdo obtidos por encaminhamentos em cadeia,
facilitando a entrada do pesquisador em ambientes de dificil acesso convencionalmente
(ATKINSON; FLINT, 2001).

Para analise dos dados qualitativos, utilizou-se a técnica de analise de conteudo,
gue se prop0de a interpretar a coleta dos dados especialmente em pesquisas qualitativas,
em que sua preparacao € um processo que "consiste em extrair sentido dos dados de
texto" (CRESWELL, 2007, p. 194). Para os dados quantitativos, apresenta-se como
porcentagens os valores analisados.

Neste estudo também denominamos o cuidador da pessoa com doencga rara como

cuidador primario, ja que possui mais contato no dia a dia com a pessoa e a doenca.

RESULTADOS E DISCUSSAO

Os cuidadores familiares participantes desta pesquisa sdao méaes (59%), filhas
(13%), esposas (7%) e pais (5%); os 16% restantes englobam avés, sobrinhas, marido,
amigas, sogras, tias, irmaos, namoradas, cunhadas, noras e profissionais com cerca de
1,4% cada.

Quando a pessoa foi escolhida para ser o cuidador familiar, diferentes

sentimentos derivados da funcéo de cuidar podem ter sido gerados, e os pontuados
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foram descritos a partir de uma pergunta aberta. As respostas mostram que 0s
cuidadores se sentem: abencoados (20%); privilegiados (17%); responsaveis pela
pessoa com doenca rara (15%); felizes (10%); com uma mistura de sentimentos bons e
ruins (10%); perdidos (9%); cansados (7%); sem opc¢ao diante da situacdo de assumir
essa tarefa (6%); como se tudo estivesse por um fio (4%); e exaustos (2%).

Para falar sobre salde mental, € necessario procurar entender um pouco do
sentimento diante da descoberta da doenca rara. No questionéario, o cuidador familiar
poderia fazer mencéo a quantos sentimentos quisesse a respeito do que vivenciou ante
o fato de que haveria alguém na familia nessa condicéo. Nesse sentido, foi predominante
a tristeza (14% das respostas), seguida de serenidade e medo (13%), temor (9%),
coragem (8%), interesse em saber mais sobre o assunto (7%), aceitagao instantanea da
situacédo (7%), otimismo e confianca em relacdo ao prognostico da doenca (5%), espanto
e aborrecimento (4%) e raiva e momento de luto (3%). E importante ressaltar que esses
sentimentos sao referidos ao tomarem conhecimento do diagnéstico e que a maioria das
doencas raras possui uma trajetéria terapéutica de meses ou anos em busca do
diagnéstico.

ApoOs o cuidador primario pontuar o que sentiu, questionou-se sobre os impactos
que ele acredita que a familia sofreu diante da noticia da doenca. Foi descrito por 79,4%
dos respondentes que o0 mais proeminente foi a mudanca das questdes de rotina, com
39% das respostas; aspectos associados a saude mental foram apontados por 24% dos
cuidadores; 15% relataram mudancas na qualidade de vida; 7% fizeram referéncia a
impactos derivados de questdes financeiras e maior unido da familia; e 4% afirmaram
que o impacto se deve ao avanco da doenca e ao uso da medicacdo — tanto pela
restricdo de horarios quanto pela alimentacao ou efeitos colaterais.

Os respondentes poderiam (caso quisessem) apontar a maneira que a familia
encontrou para lidar com a doencga rara. Nesse caso, 125 cuidadores apontaram que a
espiritualidade ou a religido foram essenciais, 76 disseram que “dar tempo ao tempo” foi
a escolha tomada para lidar o surgimento da doenca. Ja 66 afirmaram que buscar grupos
de apoio foi elementar para o enfrentamento da doenca rara; 56 informaram que pedir
auxilio a familiares foi a forma identificada para lidar com a situacdo. Nove pessoas
disseram que mudar de cidade foi a opgao encontrada, 7 relataram que pesquisar sobre
a doenca foi a maneira de se relacionar com ela, e outras 7 relataram a busca por

tratamentos; outras 5 destacaram que a atencdo a saude mental foi a escolha feita, e

68



trés responderam que se buscaram cuidados para o enfrentamento de toda a familia na
situacao de doenca rara.

Esse questionario, como ja mencionado, foi enviado a familias de todo o Brasil,
antes da Covid-19. Todavia, a metodologia utilizou a técnica de que cada cuidador
recebia o material e podia envia-lo a outras pessoas ou mesmo outras associa¢des que
tiveram conhecimento da pesquisa durante a pandemia; isso favoreceu um olhar
diferenciado, jA& que muitas terapias tiveram que ser canceladas ou adaptadas, bem
como a possivel sobrecarga do cuidador familiar, que teve que readaptar a rotina, lidar
com a tenséo da pandemia.

Deve-se considerar que muitas pessoas com doencas raras possuem um sistema
imunoldgico fragilizado ou comorbidades que podem dificultar o cuidado caso sejam
atingidas pela Covid-19. Isso requereu atencéo redobrada ao que e quem tem contato,
bem como o necessario isolamento social; ou seja, se algum familiar ajudava o cuidador
nos cuidados semanais, por exemplo, essa ajuda teve ser adaptada. A pandemia alterou
a rotina de cuidadores e de pessoas com doencas raras, tanto pelo isolamento social
guanto pelo limitado acesso a servicos necessarios e comuns, ja que Sa0 poucos 0S
atendimentos que podem ser feitos via online. Durante a pandemia, medicamentos estao
em falta, acompanhamentos terapéuticos foram interrompidos e muitos pacientes
tiveram que infelizmente adaptar os atendimentos ou interrompé-los, haja vista que estao
dentro do grupo de risco da Covid-19.

Quando especificada ao cuidador primario a maneira com a qual ele vem cuidando
de sua qualidade de vida, 27% disseram que nao fazem nada, 16% apontaram para o
apoio dos amigos, 15% afirmaram que a atividade fisica os ajuda e 14% informaram que
utilizam algum medicamento que os auxilie nessa questdao de bem-estar. Por sua vez,
7% responderam que a familia é a maior fonte de qualidade de vida, 6% destacaram a
participacdo em grupos, seja de associacbes de doengas raras, seja de grupos
religiosos, 5% disseram que isolar-se foi 0 caminho escolhido para cuidar de si, e outros
5% referiram que a terapia € a forma de se cuidar. Por fim, 2% indicaram o habito da
leitura, e 1% apontou o trabalho, a faculdade e n&o se deixar ter tempo como meios que
favorecem a qualidade de vida.

Ao terminar o questionario, os cuidadores poderiam mencionar o que quisessem,
como algo que nao foi pontuado, alguma sugestdo ou outro apontamento. Noventa

cuidadores relataram suas histérias e fizeram apontamentos sobre o que mais lhes
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chamava a atencdo. Assim sendo, 24 pessoas disseram que tém interesse em ter
acompanhamento psicologico, conforme indicam alguns depoimentos:

“Seria 6timo se tivéssemos com quem compartilhar e dividir nossa rotina, nossas
lutas, nossos medos, nossos desesperos, falar com um profissional” (Cuidadora 92).

“Cuidadores precisam de apoio psicologico, pois abdicam de suas vidas em prol
do outro. E por mais que seja por amor, em algum momento torna-se pesado, frustrante”
(Cuidadora 187).

Sobre os cuidadores, 19 deles pontuaram que se sentem perecendo no que tange
ao manejo e ao conhecimento da equipe de saude, de acordo com as respostas a seguir:

“E necessario que a equipe médica como um todo esteja mais preparada para
lidar com pacientes de doencas raras, ainda existe muita dificuldade por parte de muitos
profissionais no trato com estes pacientes e seus familiares...” (Cuidadora 33).

‘Ja passamos em milhares de especialistas, professores, alunos e residentes, e
€ triste vocé entrar com davidas ou que resolvem o problema parcial da paciente e
inUmeras vezes quando vem o diagndstico cronico, progressivo e degenerativo, logo ndo
dao atencao devida” (Cuidadora 103).

Treze cuidadores relatam sofrimento emocional, conforme é possivel identificar
nos apontamentos a seguir:

“As vezes me sinto muito cansada, e chego a ficar sem esperanca pela dificuldade
que encontro inclusive para conseguir a medicacdo do meu filho e também por ver ele
sofrer, isso acaba comigo. Além de viver em uma cidade longe da familia, sem apoio, e
com muita dificuldade financeira. E muito dificil” (Cuidadora 248).

Outros 13 cuidadores disseram nao conseguir pensar em Si mesmos:

“‘Apos o diagndstico do meu pai, percebi que varios sintomas dele que antes
pensavamos ndo ser nada... também tenho... entdo temo também ter a doenca... mas
esse ndo é o momento de preocupar com mais ninguém... tenho que cuidar dele e da
minha mée” (Cuidadora 17).

Nove cuidadores primarios disseram que ndo conhecem ou ndo tém seus direitos
preservados:

“Hoje, maior dificuldade é saber os nossos direitos. Acho um absurdo minha filha
ter uma doenca cronica incapacitante e ndo poder ter acesso, pois a doenca é tratada
como algo normal. No nosso caso acho importante o grupo. Mas sao mais de 2 mil

mutacgdes. Algumas mais leves e outras incapacitantes” (Cuidador 91).
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Outros seis cuidadores primarios relataram acerca da atencdo que precisam ter
guando estao cuidando:

“Gerenciar a perda da autonomia é fundamental para o cuidador para néo criar
uma sensacéo de incapacidade de sobrevivéncia e destruir a esperanca de vida do
paciente” (Cuidador 8).

Cuidadores familiares — seis, no total — também pontuaram questdes politicas e
sociais:

“Seria muito bom que nés, maes especiais pudéssemos ser olhadas com mais
amor, ter mais oportunidades e reconhecimentos. E ndo sermos olhadas s6 com olhar
de pena” (Cuidadora 5).

“No Brasil ainda existem muitos desafios quanto a incluséo, tratamento, pesquisas
relacionadas a doencas raras. Falta de informacdo e acesso a rede publica para
tratamento de casos que exijam especializacdo. Além de amparo financeiro as maes que
ndo podem trabalhar para cuidar dos seus filhos sozinha. Faltam politicas publicas e
sociais em todos os sentidos” (Cuidador 208).

E possivel perceber nessas falas a forca e o sofrimento que os cuidadores
familiares vivenciam mediante a busca pelo cuidado da pessoa com doenca rara. O
impacto do diagnéstico esta presente na salde emocional, na saude fisica (ndo cuidar
de si mesmo), na luta pelos direitos das pessoas que enfrentam essas doencgas. Logo, a
voz do cuidador pode dar mais poder as necessidades de quem é cuidado. Mas como

podemos enxergar as vulnerabilidades na vivéncia dos cuidadores familiares?

Vulnerabilidades nas doencas raras

A vulnerabilidade se relaciona com algumas definicbes que merecem ser
mencionadas. O termo vulneravel indica toda pessoa (no caso) que pode ser vulnerado;
este, por sua vez, significa alguém que esta em sofrimento. Portanto, todas as pessoas
sdo vulneraveis, pois estdo sujeitas a inUmeros riscos que ameacam sua dignidade. A
vulnerabilidade implica a possibilidade de ser vulnerado. Tom Beauchamp e James
Childress (2002) apontam que ela abraca a necessidade de que a autonomia seja
cumprida, mas para que isso aconteca é imprescindivel haver cuidado com o outro,
levando em consideracgéo as crencas e valores de cada pessoa. Como é possivel cuidar

e manter a autonomia de cuidadores familiares de maneira a ndo se sentirem culpados
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por cuidar de si mesmos (até porque isso ndo anula o cuidado que a pessoa com doenca
rara carece) (BEAUCHAMP; CHILDRESS, 2002; SCHRAMM, 2003).

Segundo Ayres et al. (2003), podemos pontuar trés divisbes de vulnerabilidades:
a individual, a social e a programatica. A vulnerabilidade individual pode ser descrita
como questdes de sua singularidade, seus pensamentos, sua biologia (como genética,
altura etc.). E possivel percebé-la na fala de alguns cuidadores familiares:

“Por conta dessa situacdo, ndo consigo dormir a ndo ser se for medicada”
(Cuidadora 7).

“Tem hora que eu me vejo perdida, vontade de chorar, vontade de trocar de lugar
com ele so6 para ndo o ver sofrer, vontade de desistir, mas eu ndo posso, tenho que ser
forte por ele, porque sei que se ele me vé assim e também desanima” (Cuidadora 62).

Ja a vulnerabilidade social, segundo Ayres et al. (2003), é pontuada como a
maneira pela qual se tem acesso aos meios de comunicacéao, a influéncia de decisdes
politicas e o enfrentamento de barreiras culturais. Pode-se observar isso nos
apontamentos a segulir:

“Gostaria de poder contribuir mais ativamente com essa causa dos doentes raros.
NO meu caso, sao pouquissimas pessoas” (Cuidador 200).

“As vezes penso que como cuidadores de filhos especiais, que tiveram que
abandonar o emprego para cuidar deles, deveriam ter direito pelo menos a um salario,
uma vez que ndo podemos trabalhar mais” (Cuidador 49).

Ayres et al. (2003) pontua também a vulnerabilidade programatica, que diz
respeito aos recursos necessarios para a protecao em face de riscos ao bem-estar fisico,
psicolégico e social dos cuidadores familiares. Isso fica evidenciado nos seguintes
apontamentos:

‘Esse trabalho é muito importante para que as doengas raras passem a ser
conhecidas por todos. Para que futuramente mais exames sejam feitos e menos casos
de doencas raras acontecam” (Cuidadora 177).

“Eu como mae, procuro me informar sempre sobre a doenga do meu filho para
gue eu possa passar por todas as fases. Obrigada por essa pesquisa e poder falar sobre
meu filho” (Cuidadora 33).

De acordo com Sanches, Mannes e Cunha (2018), outra dimensédo de
vulnerabilidade é denominada moral, que se relaciona com os problemas que individuos
e grupos podem enfrentar por serem excluidos. Os depoimentos a seguir assim a

evidenciam:
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“Na hora de cuidar do paciente 100% debilitado, todo mundo corre e acham que
responsabilidade apenas de uma pessoa. Se todos cooperassem, nao ia ficar pesado
para ninguém” (Cuidador 90).

“Precisamos de advogado para orientacado sobre direitos dos pacientes. Enquanto
crianca tém hospital de referéncia, mas quando atingem a maioridade os pacientes ficam
sem este amparo. Cada paciente procura o meédico que atenda seu plano de saude. Um
centro de referéncia para adultos é o que precisamos” (Cuidadora 202).

Ao falarmos sobre as narrativas vivenciadas pelos cuidadores familiares, estamos
colocando em cena os atores da situacdo. Claramente, a pessoa com doenca rara, a
doenca rara, o cuidador familiar e a familia nuclear sédo atores importantes, mas nao s6
eles; a sociedade, de maneira geral, faz parte desse coletivo, ou seja, grupos de apoio
ou associacfes, médicos e demais profissionais de saude tém importante destaque.
Nesse momento coloca-se em destaque a vida do cuidador familiar, o que ele escolhe
para si e para a pessoa com doenca rara quando tem sua autonomia prejudicada. Muitas
vezes coloca-se um poder nas méos do cuidador que nao é dele (MESQUITA, 2000).

A bioética narrativa pode ser descrita como expressao de uma aproximacao
hermenéutica a ética aplicada ou uma vertente da bioética que busca olhar para a
dimenséo narrativa que dialoga com as ciéncias médicas, filosofia, ética e literatura.
Existem algumas caracteristicas salutares no que tange a bioética narrativa, para a
tomada de decisdo de acBes morais em situacfes complexas, podendo-se pontuar: a
identificacdo e interpretacdo na narracdo; a analise do que o autor e o leitor possuem
sobre 0 caso que esta sendo narrado, logo, se posicionando de forma neutra, mas néo
indiferente; discutir o evento e a contingéncia em que ele esta inserido; analisar de
maneira pratica o impacto das histérias narradas e perceber a perspectiva de género,
tanto pela diferenca reflexiva quanto pela posicao que a mulher tem em relacdo ao
cuidado de pessoas com doencas raras (TAYLOR, 2005; STEIN, 2016).

Compreendendo tais aspectos, € possivel analisar as narrativas de vida e sua
relacdo com os grupos a que elas pertencem. Quando se fala sobre doenca rara, pode-
se ouvir a narrativa da pessoa com doenga rara, sua familia e a funcéo/posicdo de cada
familiar, o olhar do cuidador familiar, da sociedade de maneira geral, do governo e
politicas publicas e da academia. No momento, o Estado pode e deve investir em
estratégias para que toda a populacdo esteja salvaguardada em relacdo a assisténcia
de saude, como o uso da telemedicina, para que a maioria das familias raras possam

ser minimamente cuidadas e orientadas a respeito da doenca rara. O cuidado com a
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saude mental também deveria ter maior atencao, haja vista o sofrimento individual e
familiar (STEIN, 2016; MANCHOLA-CASTILLO, 2017).

A telemedicina como suporte de orientacdo € extremamente urgente, tendo em
vista que em um pais continental como o Brasil e com um ndmero pequeno de médicos
geneticistas em comparagdo com a demanda, existe muito trabalho e vulnerabilidade a
ser minimizada. A fala dos cuidadores familiares ndo esta sendo devidamente ouvida,
assim como o sofrimento psicologico e mental, que poderia ser acolhido por meio de
mecanismos que também existem na telemedicina.

Os possiveis cenarios que servem de palco para a decisdo tomada podem
carregar consigo um processo de argumentacdo, contra-argumentacdo e autocritica.
Portanto, somos o0s autores de nossas proprias vidas. As vidas sao como folhas de
caderno em branco, esperando para ser preenchidas com nossas historias e trajetorias.
O estilo de vida que escolhemos ter faz com que as histoérias de vida contadas tenham
maior ou menor visibilidade. E comum que varias narrativas sejam de alguma maneira
anuladas por outras pessoas, pela sociedade e até pela propria pessoa. Histérias de
vidas de pessoas que escolhem cuidar da vida de outras, como é o caso de cuidadores
familiares, muitas vezes retratam mais a vida de quem € cuidado do que propriamente a
delas. Isso acontece por inGmeros motivos, seja, por exemplo, pela vida da outra pessoa,
seja pela doenca desta que pega todas as pessoas de surpresa a ponto de que quem
cuida prefira cuidar do sofrimento do outro em detrimento do proprio sofrimento. Este
existe, é diferente da pessoa com doenca rara, mas nao quer dizer que seja menor ou
maior, e sim diferente (TAYLOR; 2011; STEIN, 2016).

Mas o que torna a existéncia diferente da de outras pessoas € que vivemos vidas
Unicas e originais, ou seja, vidas auténticas. Essa autenticidade da singularidade vai ao
encontro de mostrar-se como realmente €, sejam as qualidades, sejam os defeitos; logo,
ela seria a aceitacdo da condicéo de vida que possui, ndo estagnacdo, mas olhando o
que precisa ser feito ou mudado ou o que nao é necessario. Portanto, no que tange a
psicologia, a autenticidade seria conhecer a si mesmo, seus valores, sua esséncia, e
conhecendo-se, portanto, é também validar as pessoas a sua volta (TAYLOR, 2011;
STEIN, 2016).

Quando abrimos mao da nossa autenticidade, ou seja, quando colocamos a vida
de outras pessoas na frente da nossa, € muito provavel que nos tornemos pessoas mais
apaticas ou indiferentes. Muitos cuidadores familiares buscam de varias maneiras

colocar a vida da pessoa com doenca rara a frente da sua; todavia, para bem cuidar do
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outro ou da doenca do outro, € necessario cuidar da sua vida, ou seja, tornar-se autor
da sua narrativa. Sera que € possivel o cuidador familiar falar de si, de suas expectativas,
seus sofrimentos que podem envolver a pessoa a qual cuida, mas também que abordam
outras esferas da sua vida? (TAYLOR; 2011; MANCHOLA-CASTILLO, 2017).

A ética da autenticidade é algo relativamente novo e peculiar a cultura moderna.
Nascida no final do século XVIII, desenvolveu-se de formas anteriores do
individualismo, como o individualismo da racionalidade desengajada, iniciada
por Descartes, no qual a exigéncia é de que cada pessoa pense de maneira
autorresponsavel, por si mesma, ou o individualismo politico de Locke, que
pretendia tornar a pessoa e sua vontade anteriores as obriga¢des sociais. Mas
a autenticidade também tem estado, sob alguns aspectos, em conflito com essas
formas anteriores. E um produto do periodo romantico, que era critico da
racionalidade desengajada e de um atomismo que n&o reconhecia os lacos da
comunidade. (TAYLOR, 2011, p. 35)

E necessario olhar para paradigmas individuais e sociais que envolvam a
conducao da propria historia por meio de uma narrativa clara e coesa. Paratal, a bioética
narrativa nos questiona sobre o motivo que nos faz optar por descobrir, autodescrever e
até mesmo autocriar o que deseja colocar como primordial em sua vida. Para algumas
pessoas, 0o que é primordial, de fato, é diferente de outras pessoas, por mais que
estejamos voltando nosso olhar para os cuidadores familiares (TAYLOR; 2011,
MANCHOLA-CASTILLO, 2017).

Pensar, sentir, julgar no &mbito de tal configuracdo é funcionar com a sensacao
de que alguma acao ou modo de vida ou modo de sentir € incomparavelmente
superior aos outros que estdo mais imediatamente ao nosso alcance. O sentido
daquilo em que consiste a diferen¢a pode assumir diferentes formas. Uma forma
de vida pode ser vista como mais plena, outra maneira de sentir e de agir pode
ser julgada mais pura, um modo de sentir ou viver como mais profundo, um estilo
de vida como mais digno de admiracdo, uma dada exigéncia como sendo uma
afirmacao absoluta em oposicao a outras meramente relativas. (TAYLOR, 2005,

p. 35)
O cuidado essencial deve nortear nossas narrativas, e nao distanciar da esséncia
a ponto de perder a humanizacgéo. Estar em “modo automatico”, ir sobrevivendo e ver no
gue da ou viver por outra pessoa sao caracteristicas e decisdes dificeis de ser tomadas,
mas quando o séao é ainda mais dificil sair dessa “zona de conforto”. Doravante, a bioética
pode proporcionar o impulso de atitude que faz com que possamos contar nossas
histérias da maneira que acharmos cabivel, sem julgamento. Mas para isso, é preciso
gue nos permitamos contar o que vemos, sentimos e escolhemos, seja pela necessidade

do outro, seja pela minha. Se for pela necessidade do outro, que eu consiga enxergar tal
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posicionamento e que ndo sera um posicionamento eterno. Se for pelo meu olhar, pelas
minhas vontades, que seja possivel eu enxergar até onde vai o outro na minha historia
(MESQUITA, 2000; MANCHOLA-CASTILLO, 2017).

CONCLUSAO

Quando é dada voz para cuidadores familiares falarem sobre suas historias,
estamos atribuindo um momento de se falar tanto da relacdo com a doenca rara quanto
do sentimento de quem vive com alguém com ela. E complexo “equilibrar’ esse misto de
sentimentos, tanto do outro quanto de quem cuida. Se a voz dos cuidadores familiares
nao for acolhida, o sofrimento cresce, e como sociedade e academia é extremamente
relevante empoderar a presenca, a voz e a vez de quem luta por pessoas com doencas
raras, para que assim conquistem seus direitos e possam ser 0 apoio de quem estao
cuidando. E necessario haver mais formacéo e informacdo que englobam tanto a doenca
quanto todos os que estdo envolvidos nesse meio: profissionais, familias e a propria

pessoa com doenca rara.
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ARTIGO 4

Identificag&o e pertencimento: a importancia de construir lagos que aproximam

pessoas com doencas raras
Resumo

O sentimento de pertencimento e identificacdo em um grupo é essencial para que as
pessoas se ajudem mutuamente, bem como construam lacos de afeto e confianca que
podem fortalecer as dificuldades e conflitos encontrados cotidianamente. O objetivo
deste artigo é trazer a reflexdo da importancia de grupos de apoio e redes que acolhem
e acompanham pessoas com doencas raras. Para isso, realizou-se um ensaio tedrico,
reflexivo e interpretativo de textos que abordam a relacéo de grupos de apoio e qualidade
de vida. E possivel constatar que o cuidar € um elo que une muitas familias e histérias
de vida distintas, mas que em sua diversidade o afeto e a unido sao ingredientes

importantes para a compreensao e superacao dos conflitos.

Palavras-chave: grupo de apoio, psicologia, identificacado, doenca rara.

E importante falar sobre pertencimento, pois existe uma discrepancia entre
receber um diagnostico de uma doencga que “muitas” outras pessoas possuem € que o
tratamento ou mesmo o nome dela € conhecido e brevemente compreendido, e ficar
sabendo de outra da qual talvez nunca se ouviu falar e que um namero pequeno de
pessoas no pais ou no mundo também sado por ela acometidas. Viver a experiéncia de
ter passado ou estar passando por um diagndstico de doenca rara muito provavelmente
traz enormes incertezas por ndo se saber o que ela é e faz ou ndo se conhecer alguém
que tenha enfrentado por isso. Portanto, este texto propde uma reflexdo sobre o
sentimento de pertencimento e identificagdo de pessoas com doencgas raras.

Em todo o mundo, aproximadamente 300 milhées de pessoas vivem hoje com
uma patologia considerada rara, ou seja, 4% da populacdo mundial. Ela é assim
caracterizada quando néo afeta mais de 5 em um grupo de 10 mil pessoas. Sabe-se
também que o numero de doencas raras que permeiam por volta de 6 a 8 mil variagbes
pode nao ser fidedigno com a realidade, pois inUmeras delas ndo sdo rastreaveis nos

sistemas de saude ou ndo tém um diagnostico preciso. Logo, percebe-se que é a
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guantidade é vasta, sem falar das que acometem apenas uma ou duas pessoas no
mundo (ou pelo menos que tiveram diagnéstico).

Existe uma porcentagem média de sobrevida segundo a qual 70% das pessoas
com doencas raras vivem até os cinco anos de idade, mas isso pode variar, dependendo
dos tratamentos, dos medicamentos e até mesmo do préprio diagndstico; 75% afetam
criancas e 80% tém origem genética. Elas geralmente sdo crbnicas, progressivas,
degenerativas e, muitas vezes, fatais (EURORDIS, 2019; OMS, 2018).

E relevante apontar que quando uma pessoa esta enferma, a familia inteira, em
algum grau, adoece. Portanto, se filho/filha, esposo/esposa, pai, mae ou alguém préoximo
dentro no nucleo familiar adoece, toda a familia padece também, ainda que de maneiras
diferentes. Portanto, encontrar alguém que passe pela mesma situacdo traz consigo a
dimensao da empatia, que significa um processo de identificacdo em que o individuo se
coloca no lugar do outro e, com base nas proprias suposicdes ou impressoes, tenta
compreender o comportamento dele, gerando um sentimento de pertencimento — de
acolhimento verdadeiro — que tem por significado a maneira de receber ou de ser
recebido e/ou consideracdo. Esses sentimentos fazem com que a troca de experiéncia,
relatos, diavidas e superacdes sejam comemorados e sentidos mediante um
compartilhamento. A tendéncia de pessoas que enfrentam situagcdes parecidas criarem
um vinculo é grande, e esse pode ser um canal de didlogo que aproxima mais individuos
que vivem de modo semelhante (SOARES; ARAUJO; BELLATO, 2016).

Talvez um exemplo mais palpavel é quando duas pessoas que nasceram ou
moraram no mesmo lugar se encontram em um terceiro espaco. Imaginemos dois
brasileiros se encontrando por acaso em outro pais: existe grande probabilidade de
perguntarem ou afirmarem algo a respeito da cidade ou mesmo indagarem sobre onde
estudaram, qual o lugar que a pessoa ia para se divertir etc. Todos os individuos
passaram por algo parecido, e, se néo fizeram perguntas ou afirmaram algo, tiveram no
minimo um sentimento de pertencimento ou mesmo nostalgia (PAIS-RIBEIRO, 2007).

De acordo com Bauman (2003), no livro Comunidade: a busca por seguranca no
mundo atual, a construcdo da identidade é um processo que nado acaba, passivel de
mudanca, experimentagdo, sem ter um carater definitivo, sendo construida, portanto, ao
longo da vida.

E necessario cativar os sentimentos de pertencimento e identidade, de tal maneira
gque emerjam reflexdes criticas sobre responsabilidade, cuidado, respeito, protecéo,

solidariedade, compromisso e honestidade individual e comunitaria a que, de alguma
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maneira, toda a sociedade pode estar atenta. A no¢ao de pertencimento € intrinseca, ja
gue a todo instante as pessoas aprendem o que é comum — traz inseguranca — e aquilo
que é diferente — e pode trazer estranheza inicialmente. Ao longo da vida pareamos
sentimentos a situagcbes, objetos ou pessoas, e 0 que decorre disso, junto ao
pertencimento, seriam valores e atitudes (MORICONI, 2014).

O sentimento de pertencimento, acolhimento, identificagéo e empatia pode estar
relacionado diretamente com o de comunidade, como fazer parte de um grupo,
influéncia, integracéo e satisfacdo das necessidades e partilha de ligacbes emocionais
em relacdo a ele ao qual podemos chamar de comunidade, ou seja, pessoas que se
conhecem ou se encontram por algum motivo que as une. O resultante do cuidado em
grupo gera sentimentos subjetivos, mas que, em grande parte, possuem relagdo com a
gualidade e a satisfacdo de vida, logo mostram que estar em grupo ou em comunidade
melhora o bem-estar de forma geral (ELVAS; MONIZ, 2011).

A psicologia socio-historica pontua a necessidade de se compreenderem 0s
fenbmenos historicos e sociais que individuos que passam por situacdes semelhantes
trazem consigo, bem como a constituicdo de grupos de pessoas que se encontram ou
se relnem de alguma maneira por terem objetivos em comum ou se identificarem por
determinado motivo como, por exemplo, uma doenca rara. Para Sawaia (2010), a
perspectiva da psicologia socio-histérica busca despertar para o sentimento de culpa
gue os individuos podem carregar, como nao se sentir confortaveis em um espaco onde
nao existem pessoas que saibam acolher individuos com doencas raras (e/ou
deficiéncias) por ndo estar adaptado para tal.

No Brasil, sdo 13 milhdes de pessoas com doencas raras, mas ndo se tem ideia
de quantas participam de grupos de apoio ou de mobilizagdes sobre enfermidades raras;
0 que se sabe é que é relativamente dificil encontra-las. E possivel observar a construcéo
de politicas que sdo reconhecidas como inclusivas, mas na verdade reforcam a
desigualdade social, uma vez que n&o acolhem e ndo adaptam espacgos para influenciar
e cativar a importante participacdo de todos em locais publicos que devem ser capazes
de receber todas as pessoas (TAVARES, 2014; SAWAIA, 2010).

Diversos fatores, tais como responsabilidades, questdes sociodemogréficas e
outros, geram estresse e claudicacdo em relacéo ao cuidado da pessoa com doenca. A
claudicacéo pode ser definida como:
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Uma circunstancia da perda de capacidade dos membros de uma familia diante
da resolucdo dos problemas do paciente devido a sobrecarga de
responsabilidades que os mesmos exercem, diante da condi¢cdo na qual o
doente passa a depender exclusivamente dos cuidados de seus familiares e em
um dado momento, decorrente da exaustéo de tarefas que acabam despertando
no cuidador sentimentos de medo e estresse, e a familia ndo consegue encontrar
recursos para responder as necessidades do seu ente querido. Vale ressaltar
gue esse processo pode se estender até apos a morte do paciente, quando a
equipe necessita trabalhar o processo de luto dessa familia. (MEIRELES et al.,
2012, p. 6)

E fundamental pontuar como o Sistema Unico de Saude (SUS) acolhe
esses familiares e pessoas com doencas raras e/ou deficiéncia. A Politica Nacional de

Atencdo Integral as Pessoas com Doencas Raras (art. 4°) tem como objetivo o0 seguinte:

Reduzir a mortalidade, contribuir para a reducdo da morbimortalidade e das
manifestacbes secundérias e a melhoria da qualidade de vida das pessoas, por
meio de a¢des de promocao, prevencao, detec¢cdo precoce, tratamento oportuno
reducdo de incapacidade e cuidados paliativos. (BRASIL, 2014)

Automaticamente, ao cuidar da pessoa com doenca rara e/ou deficiéncia, de
alguma maneira a familia como um todo esta sendo cuidada. O aspecto de cuidado da
familia é salutar para haver qualidade de vida (BRASIL, 2014).

De acordo com o art. 13, a linha de cuidado da atencdo aos usuarios com
demanda para a realizacdo das acdes na Politica Nacional de Atencdo Integral as
Pessoas com Doencas Raras € estruturada pela Atencdo Basica e Atencao
Especializada, em conformidade com as Redes de Atencao a Saude (RAS) e seguindo
as Diretrizes para Atencédo Integral as Pessoas com Doencas Raras no SUS. Observa-
se que existe um cuidado em “avaliar a vulnerabilidade e a capacidade de autocuidado
das pessoas com doencas raras e realizar atividades educativas, conforme necessidade
identificada, ampliando a autonomia dos usuarios e seus familiares” (BRASIL, 2014),
melhorando assim o bem-estar de ambos.

Essa melhora de condicdo de vida, ou vida digna, pode ser também observada
pela busca da promocao e acessibilidade que as RAS, a Comissdo Nacional de
Incorporacdo de Tecnologias no SUS (Conitec) e Protocolos Clinicos e Diretrizes
Terapéuticas (PCDT) podem proporcionar as familias e pessoas com doencas raras.
Dessa forma, € minimizada a vulnerabilidade presente quase que cotidianamente na vida
de muitas pessoas (BRASIL, 2014).

Mediante questOes relevantes da trajetéria de vida da familia e pessoa com

doenca rara, como o0 acompanhamento que o SUS fornece, é relevante perceber
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especificamente algumas vulnerabilidades durante esses itinerarios terapéuticos, como
a de acesso a saude, a social e a moral. Sobre elas, vamos tecer breves comentarios.

A vulnerabilidade de acesso a saude esta relacionada a falta de informacédo ou a
informacdes desconexas dos profissionais da saude. Infelizmente, ainda € comum que
familiares possuam mais informacao sobre o caso do paciente ou mesmo conhecimento
da doenca ou deficiéncia do que a equipe de saude. Isso provoca angustias de quem
depende dela, especialmente ao se tratar do campo da saude e de questdes tédo
particulares e especificas. Encontrar profissionais que tenham conhecimento sobre
determinada doenca transmite um sentimento de conforto e tranquilidade muito proximos
aos de identificacédo e pertencimento, pois a familia e os profissionais de saude falam a
mesma lingua (FELIPE, 2017; PETER, 2015).

Outra vulnerabilidade que pode ser observada nesse contexto € a social, desde
as preocupacfes que o tratamento traz até a questdo dos medicamentos (em grande
parte de alto custo) e cuidados especificos necessarios no manejo de cada doenca. Essa
vulnerabilidade muitas vezes impede, pelas barreiras de acesso a informacédo e ao
didlogo, que outras pessoas transmitam informacdes e experiéncias sobre a trajetoria
terapéutica vivenciada (FELIPE, 2017; MONTEIRO, 2011).

A (ltima vulnerabilidade destacada é a moral, que envolve questbes que
englobam individuos e grupos que, em sua condicdo de raridade, sdo de alguma forma
esquecidos, estigmatizados e discriminados; logo, moralmente estdo mais suscetiveis
ao sofrimento. Tal sofrimento talvez ndo diminua por si s6, mesmo com a identificacao e
0 acolhimento que uma pessoa possa receber, mas a maneira como lidara com ele sera
alterada, pois a interpretacdo que damos a um sentimento € que modificara 0 modo que
escolhemos carregar ou ndo esse sentimento inicialmente ruim (SANCHES; MANNES,;
CUNHA, 2016; FELIPE, 2017).

As vulnerabilidades podem ser observadas no que o Simpdésio Internacional
sobre a Bioética e os Direitos da Criangca (AMADE; UNESCO, 2000) pontuaram: a
sociedade deve promover pesquisas relativas as doencas raras e ao desenvolvimento

de terapias eficazes, o que aborda a relevante participacdo da familia.

Reconhecer que a questéo da infancia é uma realidade complexa em evolugao
€ que merece agora consideragdo especial. As criancas séo seres frageis, mas
sua autonomia nao deve ser mal compreendida. Portanto, seus direitos — em
especial os direitos a sobrevivéncia, ao desenvolvimento e a participacao - e a
protecdo de que necessitam encontram-se refletidos efetivamente em
numerosos textos nacionais e internacionais que visam a protegdo dos direitos
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humanos, aos quais sdo acrescentados dispositivos especificos relativos as
criangas, especialmente na Convencdo Internacional sobre os Direitos da
Crianca. (AMADE; UNESCO, 2000, p. 1)

O Manual Diagnostico e Estatistico de Transtornos Mentais, na quinta edicéo,
DSM-5 (APA, 2013), aponta que certas doencas raras, como por exemplo a Doenca de
Prion e a Doenca de Huntington, podem ser de dificil e longo diagndstico, pois podem
ser confundidas com doencgas psiquiatricas. Semelhantemente, a Eurordis (2005) pontua
gue doencas raras como Cornélia de Lange, fenilcetonuria e adrenoleucodistrofia
também podem demorar para ser diagnosticadas, pois ha poucos casos, 0 que torna
esse processo mais complexo. Contudo, ndo existe consenso em relacdo a melhor
definicdo sobre a problemética do que € um diagndstico dificil, mas o especial fato do
problema ser multifatorial traz grandes complexidades para o diagndstico.

Existem os fatores do paciente que abrangem listas enormes de queixas ou
imensos volumes de exames. O excesso de informacdo acaba sendo um entrave ao
raciocinio do médico, que se vé paralisado diante de tantos sintomas e resultados de
exames; talvez por esse motivo acontecam atrasos ou erros diagndésticos. Em
contrapartida, as limitacbes do sistema de salde sdo um grande entrave para a
avaliacao e exames especificos.

A bioética intervém no discurso dos conflitos éticos, quando pontuadas questdes
de vulnerabilidade, vulneracéo e vulnerados, sendo a bioética da protecdo que medeia
as relacdes sociais. Sao necessarias técnicas e manejos adequados e especificos para
gue o tratamento seja realizado, de acordo com a necessidade da pessoa e as metas e
objetivos a serem alcancados (BROPHY, 2013; SCHRAMM, 2008).

Alguns paradigmas da bioética na Comissado Nacional de Bioética da Italia (2013)

contemplam:

Para promover o fortalecimento da pesquisa de doencgas, no ciclo de vida e os
tratamentos terapéuticos apropriados também na idade adulta com uma
pesquisa que preenche a lacuna que existe hoje entre o avanco do
conhecimento biologico é que a pesquisa de laboratério de neurociéncia e no
campo, 0 que € necessario para padronizar as regras de comunicagdo e
refutacdo de acordo com os ultimos critérios de objetividade; garantir o direito a
escolha consciente do cuidado, através do pedido de consentimento informado
aos pais ou ao sujeito, no caso de um adulto capaz de compreender e querer,
antes de qualquer tratamento - o pressuposto de que cada tratamento pode, se
ndo houver possibilidade de confiantemente ser eficaz, assim, um desperdicio
nocivo de tempo e energia - demanda que deve incluir uma vasta informacéo
sobre os diferentes tratamentos disponiveis e relativos cenarios de eficiéncia;
garantir o direito aos cuidados de saude, através da verificacdo e manutencao
do diagnéstico, e garantir a continuidade das intervencdes educativas -
adequadas a patologia e idade ao longo de toda a trajetoria de vida; recorrer a
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intervencdes farmacolégicas apenas no interesse da pessoa; garantir o direito
de desenvolver habilidades, ndo apenas fornecer ao adolescente e jovem adulto
uma capacidade executiva especifica, mas também cuidando de uma
preparacdao cultural adequada de acordo com as habilidades demonstradas pelo
sujeito; nao dispersar os resultados do possivel aperfeicoamento das
habilidades executivas, obtidas com algumas das técnicas de capacitacao, isso
pode ser alcancado aumentando as possibilidades de colocacdo no emprego por
meio de politicas econémicas e sociais voltadas para pessoas com deficiéncias,
organizando servicos ad hoc de tutoria e reagindo a todas as formas de
‘estigmatizacao’. (CNB, 2013, p. 71).

E importante perceber as demandas e necessidades da pessoa com doenca rara
e de sua familia para entdo organizar as prioridades. Realinhar e redefinir as hipéteses
e estratégias de intervencao que foram previamente estipuladas talvez seja o préximo
passo a ser tomado, mas, além da identificacdo de aspectos culturais, étnicos, religiosos,
deve-se observar as questdes econdmicas, politicas, ambientais, o grau de
desigualdade social e maiores vulnerabilidades no lugar em que se vive (SILVA;
SUDIGURSK, 2008).

A ONU (Organizacdo das Nagdes Unidas) apontou “a universalidade, a
indivisibilidade, a interdependéncia e a inter-relacdo de todos os direitos humanos e
liberdades fundamentais, bem como a necessidade de que todas as pessoas com
deficiéncia tenham a garantia de poder desfruta-los plenamente, sem discriminacéo
(ONU, 2006, p. 2).

Esse apontamento, seja para a pessoa com deficiéncia, seja para a doenca rara,
ressalta questdes elementares que o SUS traz consigo, como por exemplo a equidade,
a igualdade e a universalidade, que buscam garantir que a tecnologia assistiva em
“produtos, equipamentos, recursos, metodologias, estratégias, praticas e servicos
promovam a funcionalidade” a vida da pessoa com deficiéncia e assim melhore e
aprimore sua autonomia, qualidade de vida e inclusdo social, que engloba o direito a
cultura, ao esporte, ao turismo e ao lazer. Portanto, podem existir barreiras, que podem
ser superadas e sentidas por um grande grupo de pessoas (BRASIL, 2015).

O olhar bioético mediante aspectos biopsicossociais e espirituais contribui para a
construcdo de politicas publicas igualitarias, acessiveis e de qualidade, o que se
relaciona direta e indiretamente com a construcdo do sentimento de pertencimento da
pessoa com doenca rara e sua familia. Assim, € possivel proporcionar melhores
condicdes de vida a pessoas com doencas raras, suas familias e a populagdo em geral
(AMARAL et al., 2016).
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A desconstrucédo de ideias e ideais mediante a maneira como os individuos devem
agir em sociedade ainda néo esta preparada para abracar de forma adequada todas as
pessoas com deficiéncia e/ou com doenca rara e os seus familiares. A crianca, 0
adolescente, o adulto, o idoso e a sua familia demandam nesse momento uma constante
busca de melhor saude, e ndo evolugédo ou agravamento da doenca rara que pode ter
alguma condicéo de deficiéncia (KURCGANT; TRONCHIN; MELLEIRO, 2006).

Todos os direitos da familia e da sociedade que vivem com pessoas com doencas
raras devem estar disponibilizados na atual conjuntura em que vivemos. Os direitos n&o
sdo acessiveis muitas vezes, como, por exemplo, no caso dos planos de saude, os
inUmeros exames, bem como os medicamentos de alto custo. O Comitato Nazionalle per
la Bioética (CNB) (2013) aponta que o comeco € a criacdo e luta por politicas publicas
que acolham a vulnerabilidade nas doencgas raras.

Quando discutido sobre identificacdo e trajetéria terapéutica neste texto, podem
ser elencados inimeros pontos que no momento trazem a reflexdo da importancia do
cuidado, que pode ser paliativo. O cuidado paliativo, ao longo dos anos, foi ampliado
para as areas de neonatologia e pediatria, prematuros extremos, malformacéo congénita
grave, evolucdo das doencas crbénico-degenerativas e outras doencas raras. Seu
conceito obedece a definicdo de assisténcia efetiva e integral direcionada a criancas,
adolescentes, adultos e idosos fora de possibilidades terapéuticas de cura e aos seus
familiares. A tematica se mostra em crescimento na pediatria, ja que doencas cronicas
e/ou genéticas em algumas situacbes podem levar a morte e afetam criancas e
adolescentes; logo, o processo de morte e morrer também deve ser levado em
consideracao (SILVA; SUDIGURSK, 2008).

Alguns pilares importantes dos cuidados paliativos podem acontecer nas etapas
iniciais da doenca, em combinacdo com terapias especificas ao diagndstico e
prognostico. A qualidade de vida € um deles, pois, em qualquer momento ou estagio de
uma doenca, é salutar que a atencdo esteja voltada a busca pela qualidade de vida no
momento de finitude, como o alivio e o controle dos sintomas, suporte espiritual,
psicossocial, e esses pontos se direcionam para o paciente e a familia. A abordagem
humanista e a valorizacdo da vida sédo outros elementos relevantes e que tém carater
estritamente humanista, como compaixao, humildade, honestidade e valorizacdo da
vida, com a adoc¢do de medidas e condutas que respeitem e compreendam o individuo
como um ser biopsicossocial e espiritual, com valores, metas e objetivos individuais e

familiares.
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Outro ponto importante nesse contexto de cuidados paliativos nas doencas raras
€ o controle e alivio da dor e dos demais sintomas, que se foca na concepcdo de
minimizar o sofrimento e sintomas. A dor pode ser descrita como desconfortos de carater
fisico, psiquico, social e espiritual, tais como “lesbes cutédneas, odores desagradaveis,
anorexia, caquexia, insbnia, fadiga, Iuto antecipado, dificuldades econdmicas,
depressao, entre outros” (SILVA; SUDIGURSK, 2008, p. 506).

A dor mal controlada causa impacto além do ambito fisico tanto para a pessoa
com doenca rara quanto para a familia e até mesmo a profissionais da saude. Quando
olhamos para essa esfera, designa-se o termo dor total, uma vez que a dor envolve
fatores fisicos, emocionais, sociais e espirituais, que influenciam na vivéncia e na
expressado da queixa de dor (SILVA; SUDIGURSK, 2008).

A espiritualidade € considerada uma ferramenta relevante para o apoio no luto,
gue se inicia com a morte da saude, que da lugar a presenca da doenca. Individuo e
familia enfrentam questdes de natureza existencial, nas quais valores e crencas
influenciam a tomada de decisao e realizacdo de planos em curto, médio ou longo prazo.
A necessidade de aliviar o sofrimento espiritual, ndo somente durante o curso da
enfermidade, mas também no momento do luto, pelo apoio da equipe multidisciplinar em
todos os aspectos é um fator a ser considerado (SILVA; SUDIGURSK, 2008).

A experiéncia das pessoas e familias abordadas nos estudos realizados por
Souza et al. (2019) demonstra o impacto de receber o diagndstico de um adoecimento
raro, a necessidade de cuidado que os adoecidos demandam, a aprendizagem de lidar
com O cenario que se instaura e que muitas vezes € permeado por estigmas e
preconceitos de diversas ordens, 0os sentimentos e as emocgdes envolvidos em todo o
processo de viver e cuidar e a espiritualidade como instrumento para lidar com a
situacao. O SUS e a ONU buscam minimizar o sofrimento que pode acontecer pela falta
de acesso e recursos para a qualidade de vida (ONU, 2006; BRASIL, 2015).

Logo, questdes como dignidade no processo de morrer, autonomia para decidir
sobre a vida, nao abreviacdo da vida ou prolongamento artificial, promover a
beneficéncia, a ndo maleficéncia e a justica, como ja pontuados, também sdo pontos
salutares da bioética, ja que promover a autonomia é uma forma de legitimar o
sentimento de autossuficiéncia, do “eu entendo o que € melhor para mim”. Portanto, da-
se voz quando se trabalha a bioética, e nesse leque que essa ciéncia abrange, olhamos

para a vertente dos cuidados paliativos, que n&o estdo voltados apenas para o fim de
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vida, mas para o suprassumo do bem-estar em qualquer momento da vida (WIEGAND;
ROSANELI, 2019; SILVA; SUDIGURSK, 2008).

No que tange aos cuidados paliativos, entendidos como aqueles voltados a
pessoas fora da viabilidade da cura, o cuidado se torna imprescindivel. Portanto, ele tem
prioridade sobre a cura e, assim, aproxima-se 0 contexto de sentimento de
pertencimento e identificacdo, pois, de alguma maneira, estdo presentes sem que
individuo com doenca rara e a familia “percebam”, mas, muitas vezes, esses elementos
primordiais dos cuidados paliativos estdo de certa forma sendo levados em
consideracéao.

O cuidado € a pedra fundamental do respeito e da valorizacdo da dignidade
humana sobre o qual tudo o mais deve ser construido. Ele pode ser buscado junto aos
orgaos sociais, bem como condutas das Redes de Atencdo a Saude, que tém o dever
de auxiliar, possibilitando assim melhor rede de apoio e sentimento de equidade. Em
outras palavras, as familias se sentem respeitadas e ouvidas em sua diversidade,
garantindo, portanto, o atendimento e o cuidado necessarios; desse modo, indiretamente
se é abracado e se tem o0 sentimento de valorizacdo da sua fala e historia (SILVA;
SUDIGURSK, 2008; BRASIL, 2014; BRASIL, 2015).

Portanto, o cuidado com esses cuidadores é associado diretamente com o que
uma pessoa com alguma doenca rara possui, pois dos menores aos maiores afazeres
gue o cuidador familiar tera para fazer, a pessoa com doenca rara muitas vezes
percebera e sentira que estd sendo “descuidada” ou ndo cuidada o suficiente. E
importante considerar que o apoio diario prestado pelos cuidadores familiares passa
muitas vezes despercebido ou sem reconhecimento social e até mesmo familiar. Os
grupos e espacos de didlogo com pessoas que vivenciam as diversidades cotidianas nas
doencas raras podem restaurar e aliviar o “peso” que o cuidado demanda. Eles podem
também fazer parte da Estratégia Saude da Familia (ESF) e do Programa de Agentes
Comunitarios de Saude (PACS), que, de alguma maneira, podem também acolher a
familia na sua situacdo (MEIRELES et al., 2012; BRASIL, 2015; OMS, 2018).

Colliere (1999) afirmou que o ato de cuidar de um familiar pode produzir
sobrecarga em diversas intensidades e, portanto, acabar comprometendo a saude, a
vida social, a relacdo com os outros membros da familia, o lazer, a disponibilidade
financeira, a rotina doméstica, o desempenho profissional e outros aspectos da vida

pessoal e familiar. Logo, os cuidadores familiares realizam um vasto nimero de tarefas,
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que incluem “vigiar”, ou seja, estar atento ao outro, ao acompanhar a medicacéo e outras
consultas, sem horario limite para o trabalho ou tempo certo para descanso.

Entdo, os cuidadores familiares, muitas vezes, ndo enxergam tempo para o
autocuidado, o descanso e o conforto, vendo nos grupos de pessoas que passam por
situagcOes parecidas um acolhimento que se transforma em unido e amizade. A OMS
(2018) aponta que mesmo sem ele vislumbrar um tempo para si mesmo, sao
elementares as tecnologias assistivas, que podem auxiliar muito nesse momento, pois
se a pessoa com doenca rara e/ou deficiéncia consegue cuidar de si, de alguma maneira,
como tomar banho sozinho e arrumar a cama ou a mesa, dentre outras atividades, o
cuidador familiar pode utilizar esse tempo para cuidar de si. Esse mesmo exemplo ilustra
claramente a autonomia da pessoa com a doenca rara e/ou deficiéncia.

O que foi exposto neste texto evidencia por si s6 ndo apenas um contexto
psicolégico e as relacdes de vulnerabilidade que a trajetéria terapéutica traz consigo.
Demonstra-se também a bioética diante disso, unindo tais questbes e acolhendo
conflitos, contextos da saude publica e exclusdo social. Busca-se, portanto, estimular o
senso moral individual e coletivo de cada um que possui amor e respeito pela vida e pela
saude de si mesmo e do outro. Mesmo com o contexto de apoio que as leis e 0 SUS
respaldam, a familia e as pessoas com doenca rara e/ou deficiéncia necessitam,
especialmente, de uma vida digna com funcionalidade, o que significa ter autonomia,
independéncia, maior qualidade de vida, auxiliados pelas equipes de saude, tecnologias
assistivas e acolhimento na necessidade individual de cada familia (GALINDO;
GUTIERREZ, 2011; FELIPE, 2017; OMS, 2018).

O sentimento de saber como é viver, cuidar ou ter uma doencga rara pode ser
compartilhado, mas acontece mais rapidamente com pessoas que passam por situagdes
semelhantes. Quando uma pessoa com determinada doenca rara conhece alguém que
se encontra nessa “solidao” no mesmo estado, pais ou no mundo, isso faz o sentimento
de pertencimento estar presente. A identificacdo com outras pessoas fortalece os
conflitos cotidianos e anima o compartilhamento de ideias e momentos, além de oferecer
a possibilidade de criar amizades, 0 que muitas vezes um cuidador acaba deixando de
lado. H& a clara necessidade de mais pesquisas e propostas de intervengdes para a
pessoa com doenca rara, familia e as préprias associacdes, sendo urgente ouvirmos e

cuidarmos com dignidade de todos 0s envolvidos nesse contexto.
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ARTIGO 5
JUDICIALIZACAO NAS DOENCAS RARAS:
(in)CAPACIDADES DO ESTADO

RESUMO

Atualmente existem em média 300 milhdes de pessoas com algum tipo de doenca rara
no mundo, essas doencgas séo progressivas, degenerativas e podem ser fatais, afetando
em sua maioria criancas, a partir de um itinerario terapéutico muitas vezes longo.
Quando se discute sobre doencas raras fala-se sobre tratamento, que por sua vez é um
processo complexo, por demorar em sua grande maioria 0 acesso a medicacdo ou
equipamentos que respaldem uma vida com qualidade e dignidade. O objetivo deste
estudo analisa os conflitos de interesse na atuacdo médica e seus efeitos da
judicializacéo através da bioética, a relacéo entre o Estado e as pessoas e familias com
doencas raras, acerca do cuidado e manutencéo de vida. O método é uma analise critica
da tematica das doencas raras, bioética e o Estado. O dialogo traz consigo questdes que
envolvem as medicacdes Orfas, busca por equipamentos e um olhar frente a
necropolitica. Percebe-se que a vulnerabilidade frente os direitos humanos muitas vezes
€ negligenciada, seja por ndo acontecer o cuidado necessario, ou por acontecer apos
um tempo consideravel de vida. Conclui-se que € de extrema importancia discutir sobre
judicializacéo e fomentar essa discussédo com profissionais do meio juridico, que tem em
maos a decisdo de fornecer o que lhes é necessério para o cuidado com a saude.

PALAVRAS-CHAVE: Doencas raras, conflito de interesse, vulnerabilidades, bioética,

acesso a saude.

Na atualidade existem em torno de 300 milhdes de pessoas que vivem hoje com
uma patologia considerada rara, ou seja, 4% da populacdo mundial. Ao pensar sobre as
doencas raras de uma maneira coletiva, e ndo as especificidades que compdem esse
termo de doencas raras ou mesmo doencas genéticas. Uma doenca € considerada rara
guando ndo afeta mais de 5 pessoas em um grupo de 10.000 pessoas, ou seja 1,3
pessoas em um grupo de 1mil individuos. Sabe-se também que o nimero de doencas
raras permeia por volta de 6 a 8 mil, esse niumero ndo é exato devido haver doencgas
raras ndo rastreaveis nos sistemas de saude, ndo terem um diagndstico preciso, ou
ainda ndo ter um nome de doenca especificado devido as divergéncias na
sintomatologia. Em média 30% das pessoas com doencas raras morrem antes dos cinco
anos de idade; 75% delas afetam criancas e 80% tém origem genética. Algumas dessas
doencas se manifestam a partir de infeccbes bacterianas ou causas virais, alérgicas e

ambientais, ou sdo degenerativas e proliferativas. As doencas raras geralmente s&o
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cronicas, progressivas, degenerativas e muitas vezes levam ao oObito (OMS,

2019; European Journal of Human Genetics, 2019).

O proprio nome “doenga rara” (DR) traz consigo a designacéo de raridade, logo €
infrequente, mesmo existindo 13 milhdes de pessoas com doencas raras no Brasil. A
raridade dessas doengas resulta em consequéncias que agravam ndo apenas as
situacdes bioldgicas relacionadas aos diagnésticos tardios, longos tempos de espera,
atendimentos inadequados as suas necessidades, mas, também, revela-se no corpo,
implica olhares furtivos, contatos evitados, oportunidades perdidas, gera estigma, cria

vidas escondidas, cotidianos que giram em volta da doenca (Zoboli, 2016; Brasil, 2014).

A Organizacado Mundial de Saude (OMS, 2019) aponta que os transtornos mentais
atingem uma em cada quatro familias que possuem pessoas com algum tipo de doenca
no seio familiar. Tais consequéncias atingem n&o apenas a pessoa que adoece, mas 0
ndcleo da familia como um todo, com um acentuamento ao familiar cuidador, a
sociedade como um todo e os espacos que visam o cuidado da saude (Cardoso, Galera
& Vieira, 2018).

A intervencdo medicamentosa é apenas uma parte de todo o tratamento e esta
disponivel para menos de 3% das doencas raras. Agentes do governo e, principalmente,
dos oOrgdos de fiscalizacdo da saude, possuem relacdes com as industrias, além de
patrocinios do setor farmacéutico, como nas campanhas eleitorais, que objetivam o
financiamento de projetos ao encontro do interesse oportuno do que o mercado
necessita no momento (MOREIRA et al, 2018; LIMA & HOROVITZ, 2014).

No que tange ao Sistema Unico de Salde (SUS) e as doencas raras, existe
politica de assisténcia farmacéutica especifica para algumas doencas raras, mesmo
havendo medicamentos com eficacia comprovada em retardar a progressao de certas
doencas raras e controlar seus sintomas, ndo sao todos os remédios que constam na
lista de medicamentos oferecidos pelo SUS, o Rename (Lista de Medicamentos
Essenciais). JA questdes bioéticas voltadas para a igualdade e recursos escassos
mostram um olhar utilitarista. Mas toda pessoa tem direito a sua medicagao/ tratamento,
guem escolhe que vida € mais importante? (LIMA & HOROVITZ, 2014).
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O alto custo da manutencdo da saude afeta em maior escala paises em
desenvolvimento, como o Brasil, por observarem que o direito a saude é um direito

fundamental, e que permite que seja judicializado (AMARAL, 2020).

E relevante observar que existem estimativas estatisticas populacionais que
discutem sobre a existéncia de milhdes de brasileiros com alguma doenca rara, que
necessitarao de acesso aos tratamentos especificos como medica¢des ou equipamentos
gue sao fornecidos através do governo. Dessa forma, muitas pessoas vém buscando o
acesso a medicamentos, e a liberacdo de outros que ndo constam na lista brasileira em
que o governo disponibiliza a medicagédo. Existem tdo quanto medidas judiciais que
visam auxiliar na aquisicéo de equipamentos e medicamentos para pessoa com doenca
rara. E relevante discutir sobre conflitos éticos referentes as politicas sanitarias de

acesso aos recursos para tratamento das doencas raras (BOY, SCHRAMM, 2009).

Para tanto, busca-se refletir através de bioética, a relacdo entre o Estado e as
pessoas e familias com doencas raras acerca do cuidado e manutencdo de vida. O
método é uma analise critica da tematica das doencas raras, bioética da intervencéo e

o Estado.

Mencionada por Michael Sandel, o Fil6sofo moral e estudioso das leis, Jeremy
Bentham (1748-1832), fundou a doutrina utilitarista, postulando a ideia central de que o
mais elevado objetivo da moral € maximizar a felicidade, assegurando a hegemonia do
prazer sobre a dor. Entretanto, garantir a maior felicidade para o maior nimero de
pessoas possiveis, diante de um critério quantitativo, é desprezar profundamente o
postulado dos direitos naturais e, consequentemente violar um dos principios maiores
do Estado de Direito, a vida, bem inviolavel (SANDEL, 2012).

A tese do utilitarismo pode ser aplicavel a reserva do possivel, momento em que
o Estado sopesa a partir do caso concreto, a concessao ou recusa de um beneficio,
suscitando quantitativamente o interesse publico, em outros termos, a recusa €
legitimada porque numericamente o ato administrativo prejudicaria um nimero maior de

pessoas.

Por conseguinte, o utilitarismo considera que exercicio final da moral é maximizar
a felicidade do maior nimero de pessoas, mesmo que a vida de um individuo suporte o
peso da morte, como o caso de recusa de medicamentos de grande custo, afastando a

responsabilidade civil do Estado, prevista no artigo 37, 86°, da Constituicdo Federal,
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mesmo que violando um direito natural, intrinseco a todo sujeito de direito, como pode-
se ver em:.
Art. 37. A administracdo publica direta e indireta de qualquer dos Poderes
da Unido, dos Estados, do Distrito Federal e dos Municipios obedecera
aos principios de legalidade, impessoalidade, moralidade, publicidade e
eficiéncia e, também, ao seguinte:
§ 6° As pessoas juridicas de direito publico e as de direito privado
prestadoras de servigcos publicos responderdo pelos danos que seus
agentes, nessa qualidade, causarem a terceiros, assegurado o direito de
regresso contra o responsavel nos casos de dolo ou culpa.
Art. 1° conceder-se-a mandado de seguranca para proteger direito
liquido e certo, ndo amparado por habeas corpus ou habeas data,
sempre que, ilegalmente ou com abuso de poder, qualquer pessoa fisica
ou juridica sofrer violagdo ou houver justo receio de sofré-la por parte de

autoridade, seja de que categoria for e sejam quais forem as fungdes que
exerca (BRASIL, 2009).

O Mandado de Seguranca, lei 12.016 de 2009, é um remédio constitucional, pode
ser usado com o intuito de garantir 0 magno direito a vida e a saude, quando violados
por autoridades publicas no exercicio de suas atribuicdes, em especial por recusas a

tratamentos de saude e custeio de medicamentos essenciais para manutencdo da vida.

As medicacbes utilizadas (normalmente) por pessoas com doencas raras,
possuem grande valor de custeio, sdo consideradas de alto custo, tendo em vista que o
valor unitario mensal esta acima de um salario-minimo, ou medicamentos de uso crénico
indicado para doencas muito prevalentes (acima de 1% da populacao) cujo valor mensal
seja superior a um terco de um salario-minimo. Existe uma lista federal e estadual que
define a propria portaria de sua criagdo e quais medicamentos entram e saem dessa lista
(PINTO et al, 2019 ROGERIO, SILVIA, 2018).

Tal légica, mostra a questdo da distribuicdo de dimensao normativa que deve
levar em consideracdo a dimensdo féatica, a qual observa a realidade social historico-
cultural. A fim de haver maior avanco do conhecimento e na possibilidade de construir
uma sociedade mais justa por meio da deliberacdo democratica e da acéo civica em

relacdo as doencas raras (ALVES, 2021).

Toda sociedade humana deve justificar suas desigualdades: precisa
encontrar razbes para sua existéncia, caso contrario o conjunto do
edificio politico e social ameaca desabar. Assim, toda época produz um
conjunto de discursos e ideologias contraditérios que visam legitimar a
desigualdade tal como ela existe ou deveria existir, e a descrever as

regras econdmicas, sociais e politicas que permitem estruturar o todo.
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Desse confronto, ao mesmo tempo intelectual, institucional e politico,
emergem geralmente uma ou varias narrativas dominantes sobre as
guais se apoiam os regimes desigualitarios vigentes (PIKETTY, 2020, p.
11).

O sistema econdmico necessita de mudancas para que seja menos desigualitario,
mais equitativo e mais sustentavel, pois ainda é necessario escolher entre mais equidade
ou mais crescimento, entre boa alocacdo dos recursos e bem-estar social, mas essa
crenca na pratica ndo acontece. E necessario resolver a problematica de encontrar
estratégias de desenvolvimento com base na justica social e ambiental, visando um
projeto igualitario. E emergente construir uma base soélida social para sustentar projetos

igualitarios como os apontados nas doencas raras (ALVES, 2021).

Conflitos de interesse portanto, se mostram como uma realidade ao qual um
profissional da saude indica determinado medicamento ao paciente, com potencial
intencdo de retribuicdo a industria farmacéutica que financia eventos médicos. Para
tanto, ha conflito de interesse quando um profissional da saude toma uma deciséo,
influenciado por um interesse secundario, o que faz colocar em duvida se o bem estar
do paciente de fato esta em primeiro lugar e se portanto ao ndo-maleficéncia e a

beneficéncia, se fazem presentes (AMARAL, 2020).

Quando se pontua sobre a necessidade de maior cuidado nas doencas raras, e
nao se muda a realidade das familias que buscam pelo direito da vida, estd sendo
subjugado o sentido da vida ao poder da morte. Importante, nesse aspecto, retomar a
reflexdo foucaultiana sobre o biopoder como ponto de reflexdo em diferentes dominios
da vida humana, como na medicina ( ‘O nascimento da clinica’), no sistema carcerario (
‘Vigiar e punir’), ou seja, como mecanismo de controle de todos os campos que
permeiam as relacdes de poder existentes na sociedade humana, até mesmo no
reservado ao campo dos corpos singularizados dos pacientes acometidos por doencas
raras. O filésofo camaronés Achille Mbembe, na mesma linha de argumentacéo, amplia
as criticas de Foucault em seus ensaios sobre necropolitica ao afirmar que a expressao
méaxima do biopoder reside na capacidade de determinar ‘quem pode viver e quem deve
morrer’ ( Mbembe, A. 2018). De tal maneira que nos parece apropriado considerar que
a necropolitica e o necropoder estdo presentes quando se tem uma luta de anos para
conseguir ter acesso a uma medicacao, equipamento, recurso ou exame que pode dar

qgualidade de vida, um prognéstico e bem-estar que esta ao alcance do Estado, e que
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este ndo fornece. Infelizmente, percebe-se que familias com maior poder aquisitivo tem
mais chances de qualidade de vida, e quem ndo tem acesso ou conhecimento ndo sabe
como iniciar uma trajetéria de cuidado e de busca por seus direitos (KADER, 2016).

Em 2006, a Organizacao Mundial da Saude (OMS) apontou sobre a necessidade
da criacdo de um novo tipo de lista (0s medicamentos "raros essenciais"), Nos quais 0s
critérios de inclusdo englobariam, entre outros “a eficacia e a seguranca desses
medicamentos, sendo interrogada, entretanto, a necessidade de que existam estudos de
custo-efetividade balizando essa inclusao” (PINTO et al, 2019; SOUZA, 2010).

Mas uma questéo importante que norteia essa situacdo é que o Brasil se encontra
como um pais em desenvolvimento, e as pesquisas que demonstram resultados
positivos em ensaios clinicos randomizados acontecem em paises desenvolvidos, ou
pelo menos é nesses que o resultado € mais rapido. Logo, é extremamente necessario
pesquisas que permitam a realizacdo de estudos custo-efetividade em nosso pais
(PINTO et al, 2019; ROGERIO & SILVIA, 2018).

Segundo Rogério e Silvia (2018), a média de gastos na rotina de tratamento com
guestdes de saude rara, sem contar a medicacdo de alto custo é de: Fibrose cistica € de
2.156,56 reais; Mucopolissacaridoses é de 1.060,00 reais; e Osteogénese imperfeita é
de 1.908,00 reais. Esses valores demonstram 0s gastos mensais que norteiam o
tratamento de tais doencas raras, que sao “mais comuns”, tendo, portanto, maior

acessibilidade para tratamento.

Quando se fala sobre doencas raras, logo € possivel pensar sobre o diagndstico
e tratamento, pois como sao doencas “menos comuns” a industria farmacéutica
necessita suprir uma demanda que é diferente de doencas que a populacdo de uma
forma geral necessita de medicacdes. Logo, o sistema capitalista trouxe uma revolucao
acerca da mercadoria que necessitamos, e quanto ao processo de saude-doencas, €
mais comum e provavel que familias que guardam seu dinheiro o utilizem para pagar um
tratamento, através de empréstimos ou doacdes, seja de pessoas do convivio diério ou
através da internet - que podem ter um alcance elevado (SOARES et al, 2013; SOUZA,
2010).

Pode-se utilizar nesse momento o termo de “mercantilizagdo”, ou seja, a lei do
mercado deve ser seguida, logo, a saude entra nesse escopo, em que as pessoas
necessitam trabalhar para ganhar dinheiro e tentar garantir o minimo de saude advinda

da forca do seu trabalho. Trabalha-se a vida inteira para na velhice conseguir pagar seus
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medicamentos, e essa problematica, as vezes surge antes, trabalha-se imensamente e
guando nasce um filho com doenca rara, o dinheiro que a familia tem, pode néo ser
suficiente, ONGs, amigos e comunidade precisam estra dispostos para que o auxilio
financeiro que a doenca rara traz consigo (GURGEL & RIBIERO, 2001).

Ademais, trabalhar em prol de saude se torna um processo de alienacgdo, as
pessoas podem ser dominadas pelo que elas produzem. Este € um viés bastante
dialético, as pessoas trabalham para comprar sua mercadoria, sua medicacao ou seu
plano de saude, mas em contrapartida tendem a acabar com sua saude fisica e mental
ao ponto que mais trabalham do que descansam, ou melhor dizendo, vivem, pois, o ato
de apenas trabalhar traz uma conotacdo de sobrevivéncia e néo vivéncia. As pessoas
‘vendem suas forgas em troca de ganhos para sua subsisténcia” (KONDER, 1976;

GURGEL & RIBIERO, 2001).

E salutar compreender a importancia do Sistema Unico de Saude (SUS) como
uma imensa conquista para a saude coletiva no Brasil, ja que ele se fundamenta em
equidade, universalidade e integralidade, nos termos do artigo 196 e 200 da Constituicdo
Federal, fruto de um movimento popular pelo direito a saude publica, sendo de relevante
importancia na questéo de colocar a satde como um direito universal. Ela foi fruto de um
grande movimento popular pelo direito a saude publica (GURGEL & RIBIERO, 2001,
PINTO et al, 2019).

Art. 196. A salde é direito de todos e dever do Estado, garantido
mediante politicas sociais e econdmicas que visem a reducéo do risco de
doenca e de outros agravos e ao acesso universal e igualitario as acdes
€ Servigos para sua promogao, protecdo e recuperagao.

Art. 200. Ao sistema Unico de satude compete, além de outras atribui¢des,
nos termos da lei (BRASIL, 2009).

Constitucionalmente sabe-se que a saude € um direito, mas outros interesses —
inUmeras vezes — confrontam-se com o direito da populagdo, como por exemplo, a
limitacdo da abrangéncia do SUS, e entdo a necessidade do uso de planos de saude —
gue ndo abracam todas as necessidades diagnosticas e de tratamento (GURGEL &
RIBIERO, 2001; PINTO et al, 2019).

Portanto, estamos falando de necropolitica, uma vez que as pessoas que
necessitam de medicamentos para sobreviver, ndo o recebem, se encontram,

logicamente, fadadas a morte. Atualmente ndo existe uma estatistica de quantas
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pessoas com doencas raras morrem ao ano, por longos itinerarios terapéuticos e por

vezes, por falta de tratamento e acesso aos medicamentos necessarios.

A judicializacdo de fato, faz com que a medicacdo chegue até quem necessita,
mas com quanto tempo isso ird acontecer? Sabendo que inUmeras pessoas necessitam
de tais medicacdes para sobreviver, ndo podendo esperar semanas ou meses para seu

uso, o que pode ser feito?

Existe uma sincronia estreita entre direito e politica, portanto, qual a relacéo entre
direito e as politicas publicas? O que é politica para o direito? A resposta pode estar

voltada para a vulnerabilidade e vulnerados.

A necessidade do estudo das politicas publicas vai se mostrando a medida que
se buscam formas de concretizacdo dos direitos humanos, em particular os direitos
sociais. A comunidade de pessoas com doencas raras, busca salvaguardar seus direitos,
0 que inclui medicacdes de alto custo, e formacao para os grupos familias e até mesmo
profissionais que ndo tem conhecimento suficiente sobre as doengas raras, suas formas
de diagndstico e progndstico (GALLARDO, 2014).

Atualmente o mapeamento genético ndo é fornecido pelo SUS, deixando um vasto
namero de doencas que podem ser rastreadas geneticamente, sem a possibilidade de
serem diagnosticadas, mesmo havendo possibilidade de diagnosticar devido questbes
hereditarias. O teste do pezinho visava diagnosticar seis doencas € gratuitamente (até o
inicio de 2021), e ap6s muita luta, o mesmo teste consegue diagnosticar 53 doencas.
Ainda sim, existe uma lista de 7 mil doencas raras, ao qual o Estado deveria atuar de
maneira mais abrangente ao que tange o niumero de rastreamento de doencas, bem
como, onde encontrar potencial diagnostico (PINTO et al, 2019; GALLARDO, 2014).

Segundo a Declaragdo Universal de Bioética e Direitos Humanos (UNESCO,
2005), a vulnerabilidade humana é um principio ético, que deve ir aléem do discurso
bioético, todos devem falar e agir acerca da condi¢do da vulnerabilidade (condicédo de
caréncia, necessidade, impossibilitada de responder com seus préprios recursos a dada
demanda que vive e o afeta), vulnerados (o que foi agredido, seja por acdes ou palavras
ou pela falta delas) e das situacdes de vulneracao (acéo de vulnerar algo ou alguém). O
relatério de Belmont (1978), trouxe a no¢ao de vulnerabilidade para o @mbito bioético (no
que tange a investigacdo com seres humanos), isso formula principios éticos

importantes, mediante o respeito ao humano. Levinas (1988) coloca a subjetividade
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como posterior a alteridade, mas a subjetividade € originada através da dependéncia de
se expor ao outro, logo, isso também é vulnerabilidade. Portanto, define-se a
subjetividade ontologicamente, pois, para um sujeito entrar em condicdo de

vulnerabilidade, ele precisa colocar subjetividade ao apelo que outro faz.

A Declaragdo Universal de Direitos Humanos e Bioética DUDHB pontua sobre o
Respeito pela Vulnerabilidade Humana e pela Integridade Individual, aponta que a
vulnerabilidade humana deve ser levada em consideracao na aplicacédo e no avanco do
conhecimento cientifico, das praticas médicas e de tecnologias associadas. Individuos e
grupos de vulnerabilidade especifica devem ser protegidos e a integridade individual de
cada um deve ser respeitada, logo, as doencas raras necessitam de um cuidado e trato
mais sensiveis, para uma melhoria na qualidade de vida (UNESCO, 2005).

Artigo 8: Todo ser humano tem direito a receber dos tribunais nacionais
competentes remédio efetivo para os atos que violem os direitos
fundamentais que lhe sejam reconhecidos pela constituicdo ou pela lei.
Artigo 10: Todo ser humano tem direito, em plena igualdade, a uma justa
e publica audiéncia por parte de um tribunal independente e imparcial,
para decidir seus direitos e deveres ou fundamento de qualquer
acusacao criminal contra ele. Artigo 25: 1. Todo ser humano tem direito
a um padrdo de vida capaz de assegurar a si e a sua familia satde, bem-
estar, inclusive alimentacgéo, vestuario, habitagéo, cuidados médicos e os
servicos sociais indispensaveis e direito a seguranca em caso de
desemprego, doenca invalidez, viuvez, velhice ou outros casos de perda
dos meios de subsisténcia em circunstancias fora de seu controle. A
maternidade e a infancia tém direito a cuidados e assisténcia especiais.

Todas as criangas, nascidas dentro ou fora do matriménio, gozardo da
mesma protecdo social (UNESCO, 2005).

A divisdo das ciéncias, enquanto praticas, possui carater ético e politico, logo, a
prudéncia, enquanto virtude aristotélica, é entendida por sabedoria pratica, dispde
racionalmente o que é considerado bom ou ruim. E importante para a politica, praticar o
bom uso do dinheiro com quem precisa, como nas medicacdes de alto custo para
pessoas com doencas raras. E necessario a justa medida — entre o excesso e falta —
como 0s meios politicos e a sua influéncia, que podem respaldar a sobrevivéncia de
inUmeras pessoas, ja que 13 milhdes de individuos no Brasil s&o doentes raros, e em
algum momento estes necessitam de medicamentos de alto custo, normalmente

fornecidos pelo governo.

A ousadia excessiva e a covardia ndo podem reger a necessidade pela saude,
por isso, o profissional da salde e todos 0s quais se relacionam direta e indiretamente

com a saude, tem a obrigacdo na formacéo de seu carater de ser ético na sua pratica
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profissional, que segundo Gracia (2007) “ira encontrar situagdes dilematicas, onde ndo
existe uma unica resposta”. Segundo Neuberger (2015), Rawls (1981) defende um
igualitarismo tedrico que busca resultados, que também pode ser apreciado neste
espaco para o tratamento de pessoas com doencas raras, existe muita dificuldade em
garantir os direitos desta populagéo. Rawls em seu conceito de justica, busca sobrepor-
se ao utilitarismo, a primeira - isto € o igualitarismo - é vista, como uma justica distributiva/
justa, equitativa e apropriada na sociedade, de acordo com as normas que estruturam

0s termos da cooperacao social.

De maneira geral, a medicina ocupa um lugar central na proposta de cuidados
com a saude/doenca da sociedade. A relacdo entre a medicina e a politica, vem se
tornado cada vez mais urgente, pois o médico enquanto profissional, “recebe” um espaco
de decisdo do que tem “ valor ou o desvalor” frente a vida do paciente. Essa centralidade
constitui poder ao ato médico e é reproduzida pelo Judiciario nas tomadas de decisdes
(até pelo fato do judiciario, ndo ter necessariamente conhecimento especifico sobre a
medicina), e assim distancia-se do ideal de atencédo integral a saude onde a inter e
multidisciplinaridade é o objetivo principal do cuidado. O saber médico decide quais os
melhores tratamentos, terapias, equipamentos, medicamentos e outros, para que assim
seja admitido pelo sistema judiciario. Mas parte-se do pressuposto que o médico sabe
através de bases cientificas e técnicas baseadas em evidéncias a melhor escolha para
o cuidado do outro. Mas invariavelmente isso ndo acontece, e pode haver conflito de
interesse sobre quem, onde e o que pode ser o tratamento indicado pelo profissional da
medicina. Alerta-se que dificilmente é observado analises da avaliacdo de tecnologias
em saude pelo sistema judiciario, ou mesmo, pesquisas em revisao sistematica ou meta-
analise comparando o medicamento pretendido do medicamento disponivel no SUS. A
fundamentac&o com base em evidéncias nao € necessariamente cobrada por parte dos
magistrados (AMARAL, 2020).

A discussao ética dos conflitos de interesse na atuacdo médica e judicializacao
nas doencas raras diz respeito a moral profissional e principios bioéticos que
salvaguardam a sociedade e os mais vulnerados. Por tanto, garantir que profissionais da
medicina utilizem das politicas publicas de saude, como meio para pedidos judiciais deve
fazer parte do processo do cuidado com os direitos humanos, que abragam as premissas
de universalidade, integralidade e equidade, como o sistema Unico de saude considera

desde 1990. Em outras palavras, a Bioética da Protecéo:
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Pode ser entendida como a parte da ética aplicada constituida por
ferramentas tedricas e praticas que visam entender, descrever e resolver
conflitos de interesses entre quem tem 0s meios que o "capacitam" (ou
tornam competente) para realizar sua vida e quem, ao contrario, ndo os
tem (SCHRAMM, 2017, pag. 16).

A bioética de protecdo atua na protecdo das populacées mais vulneraveis e é
ferramenta tedrica e pratica para garantir a tomada de deciséo terapéutica se relacione
com a realidade social em que as pessoas e familias com doencas raras estéo inseridas.
Logo, o poder judiciario deve se relacionar cada vez mais na busca de combater os
conflitos de interesse, que levam a injusticas que agravam ainda mais os problemas
estruturais e do cuidado da saude de outrem (AMARAL, 2020).

E relevante observar e incentivar ao tratamento para pessoas com doencas raras,
valendo-se de ensaios clinicos que demonstram a necessaria urgéncia do cuidado de
pessoas que possuem adversidades em questédo da luta pelos seus direitos e vida com
dignidade. O avanco cientifico e promocéo da saude, clamam por atencdo e cuidados
em seu amplo escopo de investigacdo. Assume-se a necessaria posicao de discutir os
conflitos morais que cuidados das doencas raras envolvem, a fim de que
a bioética de intervencéo com a preocupacao de defender o coletivo que ndo € pequeno
(13 milhdes de brasileiros ou 300 milhdes de pessoas no mundo) para assim garantir

direitos oriundos ao nucleo que envolve as doengas raras (BOY, SCHRAMN, 2009).

E incabivel perceber que em um mundo com infinitas possibilidades, ainda haja
tanta desigualdade e sofrimento. Claramente, a economia, que € base para a grande
maioria das escolhas de peso que a sociedade faz, ndo esta funcionando de maneira
funcional. Nao se pode mais adiar o cuidado, familias raras necessitam de acolhimento,
de uma vida mais digna, de que os governantes olhem por eles e simplesmente fagam
valer na prética os seus direitos. Para superar as injusticas ndo existe um caminho facil,
muito menos curto, mas ele esta direcionado para compromissos éticos/ bioéticos de
seguranca social e comprometimento por agueles que sdo nomeados para garantir 0s
direitos. As incapacidades serdo cada vez menores se 0 pensamento elementar sobre o

cuidado, a dignidade e o respeito ao proximo acontegam (SEM, 2010).
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CONCLUSAO

O mestrado em Bioética comegou com a participacdo de um edital para bolsa da
Fundacao Araucaria voltada ao estudo em doencas raras. Apés alguns meses de ela ter
sido conquistada, o governo promoveu cortes de verbas, 0 que alcancou a presente
mestranda. Logo apoés, coordenacdo do Programa de Pdés-Graduagdo em Bioética
(PPGB) e orientadora da mestranda solicitaram uma bolsa das areas estratégicas da
PUCPR, o que tornou possivel a retomada dos estudos. Assim, o inicio do mestrado
aconteceu em agosto de 2020.

A trajetéria académica no mestrado contou com a participacao de apresentacdes
em congressos (tanto de Bioética quanto de Genética e Saude Mental) com tematicas
gue englobaram doencas raras, transtorno do espectro do autismo, tecnologias
assistivas e outras. Também foi possivel a participacdo em workshops presenciais e
cursos online, sempre com temas associados a ética, bioética, cuidado, genética e afins,
bem como na elaboracdo de capitulos de livros e colaboracéo na escrita do doutorado
de colega estudante de Bioética.

Nesse processo, esta mestranda também proferiu duas palestras sobre
deficiéncia intelectual e relacdo familiar em Associacdo de Pais e Amigos dos
Excepcionais (APAES) da regido metropolitana de Curitiba e uma live com geneticista e
advogada sobre a Sindrome de Turner. O dialogo entre conhecimentos que norteiam o
processo de saude/doenca sempre foi pilar para a compreenséo e apropriacdo do saber,
bem como embasa até o momento a importancia do cuidado e ensino humanizado a
profissionais da saude.

Esta mestranda também criou material para compartilhamento de contetdo sobre
doencas raras e bioética em blogs. A criagdo de QR Code para distribuicdo em eventos
de doencas raras foi uma ideia com a finalidade de divulgar o estudo e conseguir mais
respondentes para a pesquisa. Reunides com grupos diversos representou um grande
enriguecimento para esta dissertacao, como APAE, Casa Hunter, Grupo de Maes Raras,
Secretaria de Saude e Secretaria de Justica, Familia e Trabalho do Parana. Em cada
dialogo, construiram-se ideias que sustentaram a escrita e a busca por dar voz, vez as
pessoas e familias com doencas raras e diminuir a vulnerabilidade delas, por meio da

difusdo do que € doenca rara e a relevancia de se discutir a seu respeito.
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A participacdo em espacos néo ligados diretamente a bioética foi relevante para
discutir sobre essa area. Isso aconteceu em grupo de estudos nas Faculdades Pequeno
Principe (Pensa), em um grupo de estudos sobre cuidados paliativos e também na
realizacdo de uma disciplina denominada “Formulacédo de Politicas e Direitos” no
mestrado de Direitos Humanos (PUCPR). A mestranda também fez estagio em docéncia
nessa mesma instituicdo durante a pandemia da Covid-19, e, dentro de uma situacéo
atipica como a aula online, foi possivel aprender e desenvolver conhecimento docente
juntamente com as professoras titulares.

Nesta dissertagéo, propds-se um olhar global e sistémico sobre as doencas raras,
cuidados, vulnerabilidades e relacfes que envolvem tais doencas. Estas séo cronicas,
podem ser progressivas ou degenerativas, mas também podem ser tratadas; esse € um
ponto muito importante, tanto para que a equipe profissional possa falar a respeito de
forma que acolha a familia, quanto para a prépria pessoa acometida ter um plano pratico
do que fazer e como se cuidar. Existem até mesmo doencas raras que, se
diagnosticadas rapidamente, possuem possibilidade de cura, como a
adrenoleucodistrofia.

Em todos os ambitos, a demora pelo diagnéstico gera muito sofrimento e
complexidade no processo de cuidado e até mesmo na aceitacdo da condicdo de luto
da saude perfeita. Foi possivel perceber que cada especificidade de uma doenca rara
ou ultrarrara implica um processo juridico ou didlogo com a secretarias de saude, equipe
meédica, mas toda pessoa e familia envolvidas nessa condicdo deveriam ser acolhidas
psicologicamente e entender o momento que estéo vivendo, compreender suas duvidas
e emocoes.

Em muitas situagcBes, a doenca rara necessita estar em estagio avancado para
conseguir ser diagnosticada, e um modo de diminuir a necessidade de o estagio avancar,
mesmo percebendo que existe algo de errado ou diferente da normalidade para aquela
pessoa, € aumentar 0 acesso a exames geneéticos, mapas geneéticos, cariotipos, exomas
completos e outros que podem auxiliar no diagnostico de 80% das doencas raras, ja que
€ essa a porcentagem de doencas genéticas.

Doencas raras ndo acontecem apenas ha infancia ou adolescéncia, mas também
acometem adultos e idosos. Todas as pessoas podem vitimas delas, mesmo né&o
nascendo com uma, e ter essa compreensao pode auxiliar a difundir conhecimento e a

entender que ninguém esta isento dessa condi¢do e unir-se em prol da formacéo e
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informacéo a respeito delas para que todos possam ter uma vida com dignidade, com
maior autonomia possivel, qualidade e respeito.

Apoés estudos e escritas sobre doencas raras, percebe-se que de fato o maior
problema que as doencas raras carregam consigo € o desconhecimento delas:
profissionais ndo as conhecem e ndo sabem como agir, a comunidade tem receio de se
aproximar e a familia busca dar o que tem, mas sem orientacdo necessaria. Logo, toda
a relacao pode ser angustiante e sofrida, portanto entrar em um ciclo de culpabilizacéo
e sofrimento disfuncional acontece com frequéncia, infelizmente.

A realizacdo de trabalhos multidisciplinares é extremamente importante, pois a
conversa sobre a vida da pessoa com doenca rara e familia pode mostrar alguma
experiéncia ou sintoma que passou despercebido e que se observado sera uma luz para
o diagnostico, o chamado diagnéstico diferencial. Baseado nisso, a criacao tedrica de
um aplicativo que auxilie a familia, a pessoa e a equipe profissional sobre detalhes da
vida diaria na doenca pode garantir mais eficiéncia no dialogo com a equipe profissional.

Os resultados (tanto qualitativos quanto quantitativos) encontrados na construcao
desta dissertagcdo mostraram fatores de vulnerabilidade, bem como de dar voz aos
cuidadores familiares (cuidadores primarios). Logo, para ser atingido o objetivo proposto,
a saber, analisar as vulnerabilidades das trajetérias de vida de pessoas com doencas
raras no Brasil mediante um olhar bioético, intentou-se entender a realidade das doencas
por meio de participacdes de grupos de pessoas com doencas raras, ONGs e o préprio
conhecimento tedrico disponibilizado em livros e artigos cientificos. A experiéncia pratica
e a construcao cientifica auxiliaram no desenvolvimento desta dissertacao e no processo
de acolher e compreender como futura bioeticista.

Ao longo de cada capitulo, foi possivel analisar as vulnerabilidades na trajetoria
de vida, mas a expectativa pessoal desta mestranda se estendia para demais objetivos.
Para que este estudo ndo somente cumpra um objetivo cientifico (difundir
conhecimento), mas também social, criou-se metodologicamente um aplicativo que
auxilie esse processo de cuidado ante os apontamentos de grupos de familiares de
pessoas com doencas raras.

Foi possivel identificar pontos relevantes para o enfrentamento de barreiras
diarias, e a bioética da protecdo e a narrativa conseguiram minimizar o sofrimento de
grupos que necessitam de atencdo governamental, académica e da comunidade. A
DUBDH destaca que os principios de maior relevancia perante a doenca rara dizem

respeito a dignidade humana e aos direitos humanos, bem como as liberdades
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fundamentais; quando em pesquisa 0s beneficios ao paciente devem sempre se
sobrepor aos danos; respeito a autonomia e responsabilidade individual em tomada de
decisfes, assim como protecdo aos direitos do individuo incapaz de exercé-la; respeito
pela vulnerabilidade humana e pela integridade individual; igualdade, justica e equidade
devem ser respeitadas em termos de dignidade e de direitos para que todos sejam
tratados de forma justa e equitativa; e promocdo da saude por meio das
responsabilidades sociais.

A bioética de protecdo mostrou nesta dissertacdo a importancia de observar as
vulnerabilidades em esfera individual, social, moral e programatica, para assim
compreendé-las e minimiza-las mediante estratégias palpaveis a realidade das pessoas
com doencas raras. Por sua vez, a bioética narrativa nos alertou que ouvir a fala de quem
cuida pode ser transformador, pois gera-se compartilhamento de histérias e se endossa
a importancia de empatia. A bioética narrativa de terceira onda envidou esforcos no
sentido do comprometimento e da transformacéo social, e é isso que a organizacao de
pais/cuidadores de pessoas com doencas raras faz diariamente na busca pelo cuidado.
A transformacao na trajetdria de vida pode ser maior se ouvirmos mais as narrativas dos
cuidadores.

Assim, este estudo diminuiu minimamente a vulnerabilidade dos vulnerados e
aumentou o conhecimento por meio do didlogo, da educacédo em saude e da prevencao
— entendendo como ainda mais necessaria nos cuidados primarios — e do acolhimento
gentil com cada pessoa que participa do processo e vida da pessoa com doenca rara.
Embora cada vez mais estejam surgindo pesquisas e espac¢os que acolham pessoas e
suas familias nessa condic¢éo, é igualmente necessario refletir o produto da histéria das
doencas raras na atualidade.

Foi possivel iniciar o projeto de um aplicativo para celular ou tablet voltado ao
cuidado das pessoas com doencas raras e organizacéo dos cuidados cotidianos. Para a
construcdo dessa ideia, houve dialogo com cuidadores de pessoas com doencas raras,
a fim de se conhecer na préatica um pouco da vivéncia que a doencga rara traz para familia,
e conversas com profissionais das ciéncias da saude sobre o encaminhamento que esse
projeto poderia ter. Pelo fato de o percurso de mestrado ser breve, o aplicativo ser
colocado em pratica na realidade das familias raras estende-se posterior a ele.

E impossivel escrever e falar sobre doencas raras sem pontuar o SER e o FAZER
gue vao ao encontro dos propdésitos da bioética, estar presente, ser presente no contexto

e realidade das doencas raras e fazer algo que pode ser a diferenca ou reforcar a
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importancia do cuidado e do dialogo. Esta dissertacdo buscou SER e FAZER pequenos
grandes apontamentos que poderao vir a fazer diferenca na vida da comunidade social
e cientifica.

Almeja-se com esta dissertacdo incentivar e instigar a comunidade cientifica e
social a lutarmos juntos pelos direitos das pessoas com doencas raras. Além disso,
compreendermos algumas das inUmeras complexidades trazidas neste trabalho, como
0s aspectos juridicos que infelizmente retardam a possibilidade de bem-estar, qualidade
de vida e vida digna, pois normalmente questdes juridicas demoram tempo e geram um
desgaste desnecessario. Outras questdes que envolvem o cuidado ndo poderiam ser
deixadas de lado, como o acolhimento ndo apenas no surgimento da doenca rara, mas
ao longo de todo o processo do cuidado da salde e cuidado com a doenca

A narracao descrita no processo desta dissertacao traz consigo uma reivindicacéo
social importante: que todos tém direito de viver com dignidade. O papel social de
estudar doencas raras esta sendo cumprido pela mestranda, tanto com o laboratério de
raros, projeto de acolhimento de pais e familiares de pessoas com doencas raras e 0

desenvolvimento de tecnologia assistiva para esse publico.
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APENDICE 1

ROTEIRO DE QUESTIONARIO

1. Vocé esta cadastrado no SIDORA (Cadastro de Pessoa com Sindrome

ou Doenca Rara)?

( )Sim { )Nzo

2. Qual o seu nivel de parentesco com uma pessoa com doenga rara:

{ Mae ( JPai ( JOutra

3. Qual a sua profissao:

Atua? ( ) Sim () Nao

4. Como vocé se sente por ter sido a pessoa escolhida para cuidar da

pessoa com doenga

rara:

5. Voceé reside onde?

() Acre

( ) Alagoas

() Amapa

( ) Amazonas

( ) Bahia

() Ceara

( ) Distrito Federal
( ) Espirito Santo
( ) Goias

{ ) Maranhao

( ) Mato Grosso

( ) Paraiba

( ) Parana

( ) Pernambuco

{ ) Piaui

{ ) Rio de Janeiro

{ ) Rio Grande do Norte
{ ) Rio Grande do Sul

{ ) Rondénia

( ) Roraima

( ) Santa Catarina

{ ) Sao Paulo
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{ ) Mato Grosso do Sul
{ ) Minas Gerais

{ ) Par

() Sergipe
{ ) Tocantins

{ } Fora do Brasil

6. A pessoa com doenca rara recebe atendimento em gqual estado?

() Acre

()} Alagoas

() Amapa

{ ) Amazonas

{ ) Bahia

{ ) Cears

{ ) Distrito Federal
{ )} Ezpirito Santo
() Golas

{ } Maranhao

{ ) Mato Grosso

{ ) Mato Grosso do Sul
{ ) Minas Gerais

() Paré

{ ) Paraiba

{ ) Parana

{ ) Pernambuco

{ ) Piaul

{ |} Rio de Janeiro

{ ) Rio Grande do Norte
{ } Rio Grande do Sul
{ } Romnddnia

{ ) Roraima

{ |} Santa Catarina

{ ) Sao Paulo

() Sergipe

{ ) Tocantins

{ ) Fora do Brasil

7. Vocé mudou de cidade apds o diagndstico da doenca? ( )Sim ( )Nao

Por qué?

8. A casa gud Wwoolk mora tem auantas oess0as
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9. Quantos filhos voob tem: [ ] caso seja a mae ou pai da pessoa com
doenca rara.

10.Quantos anos a peassoa com doenca rara tem:

11.5exo da pessoa comdoencarara: [ JM[ | F

12.Cual o diagndstico da doenga:

13.Quando apareceram os primeiros sintomas?

14 A pessoa com doenga rara, teve mais do que um diagndstico? Poderia
nos contar um pouco sobre isso? Ex: idade do diagndstico, se houve
outros diagndsticos, ou outra informacao que considere importante.

135. ldade que foi diagnosticado [___] meses OU [___] anos

16. Quais foram as formas de lidar com as dificuldades a que a familia busoou
enquanto esperava o diagndstico da doenca, (pode marcar mais de uma

questan):
{ ) Espiritualidade ou religido { ) Pedir auxilio para familiares

( ) Buscar grupos de apoio [ ) Mudanca de cidade

( ) Dar tempo ao tempo

Outro, qual

17. Apds o diagndstico, quais os semnvicos utilizados, (marque quantos itens
quiser):

[ ) Unidade Basica de Sadde
[ ) Hospital

[ ) Plano de sadde

113



o ( ) Servigo de referéncia em doendga rara,
qual?

{ )} Associacio de Pacientes @ Familiares para doencas raras,
qual?

18.Como foi diagnosticada a doenca rara?

{ ) Por meio do “teste do pezinho”

( ) Percepcao de que algo astava emado/diferents
{ ) Por meio de exames genéticos

{ ) Teste do Suor

{ )} Por meio de exames rotineiros (nao buscava nada especifico)
Outro:

19. Como responsavel, de que maneira vocé vem cuidando da sua
qualidade de vida?

20.Como a doenca rara mudou o dia a dia da familia?

21 Registre os seus sentimentos que vivenciou na busca e descoberta do
diagnéstico, (pode marcar mais de uma questio):

{ ) Serenidade { ) Otimizmo ( )} Raiva () Luto

() Tristeza ( ) Espanto { ) Medo { YConflanca
( ) Aceitacao { ) Temor { ) Ansledade ( JCoragem
{ ) Interesse { ) Aborrecimento () Outro

22 Se a pessoa com doenca rara usa medicamentos, qual é a forma de
acesso para obté-lo?

{ ISUS ( ) Ajuda financeira familiar/amigos { JPlano de salde
( JAcao judicial () Nao usa medicamentos ( JOutro

23.0 acesso ao tratamento tém impactado na sua sadde ou de sua familia?
Porque:
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{ }Sim | INao

24_A composicdo da familia foi alterada apds o diagndstico da doenca?
{ }Sim ( JNao

25 Vocd engquanto responsavel, vem cuidando da sua qualidade de vida, de
gue forma?
{ } Medicamento ( ) Terapia ( ) Atividade fizsica ( ) Nenhum (| ) Isolamento

{ | Grupns
{ ) Amigos () Outro

26.Vocé utilizaria um aplicativo de celular gue mostrasse as redes de apoio
ou especialistas existentes para a doenca rara que vocé busca?

() Sim {)Nao

O guestiondrio estd acabando. Teria alguma informacao sobre o que vood
gostaria de acrescentar?

Agradecemos imensamente por vocé ter compartilhado estas informagbes
comigol
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APENDICE 2

| TERMO DE CONSENTIMENTO LIVRE E ESCLARECIDO |

Vocé esta sendo convidado(a) como voluntario(a) a participar do estudo Vidas Raras,
gue tem como objetivo analisar as dificuldades que familiares e pacientes com doencas
raras possuem durante o trajeto pré-diagnostico até pds diagnéstico da doencga rara.
Acreditamos que esta pesquisa seja importante porque sera dada voz ativa aos
pacientes e seus cuidadores nos enfrentamentos ao longo da jornada e convivio com as
doencas raras.

PARTICIPACAO NO ESTUDO

A sua participacdo no referido estudo sera de responder um questionario de 25
perguntas, dentre que implicardo em questfes sociais, processo de diagnostico da
doenca rara e relagdo familiar. Tais perguntas sdo direcionadas para pais, mées ou
responsaveis de pessoas com doencas raras. O tempo previsto para responder este
guestionario € de 10 minutos, e quem o responder, podera o fazer no conforto de sua
casa, ou no ambiente que preferir. E necessario que o respondente saiba ler e escrever,
pois as questdes nao terdo a possibilidade de gravacéo de voz, ja que serdo realizadas
online.

RISCOS E BENEFICIOS

Através deste Termo de Consentimento Livre e Esclarecido vocé esta sendo alertado de
que, a pesquisa a se realizar, pode esperar alguns beneficios, tais como: realizar um
levantamento de dados que apontem as dificuldades do caminho pré e pos diagnéstico
da doenca rara e transformar isto em politicas publicas mais efetivas, além de dar ativa
aos pacientes e seus cuidadores de pessoas com doencas raras. Também € possivel
que acontecam desconfortos ao responder o questionario, pois eles abordam questdes
gue possam ser considerados mais pessoais ou levem a pensar sobre situacdes da sua
vida que ainda ndo havia pensado. Para minimizar tais riscos, n0s pesquisadores
tomaremos as seguintes medidas: ndo é obrigatorio responder ou descrever situacfes
as quais sinta-se desconfortavel.

SIGILO E PRIVACIDADE

NOs pesquisadores garantiremos a vocé que sua privacidade sera respeitada, ou seja,
seu nome ou qualquer outro dado ou elemento que possa, de qualquer forma, Ihe
identificar, sera mantido em sigilo. N6s pesquisadores nos responsabilizaremos pela
guarda e confidencialidade dos dados, bem como a ndo exposicdo dos dados de
pesquisa.

AUTONOMIA
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Noés |he asseguramos assisténcia durante toda pesquisa, bem como garantiremos seu
livre acesso a todas as informacdes, duvidas e esclarecimentos adicionais sobre o
estudo e suas consequéncias, enfim, tudo o que vocé queira saber antes, durante e
depois de sua participacdo. Também informamos que vocé pode se recusar a participar
do estudo, ou retirar seu consentimento a qualquer momento, sem precisar justificar, e
de, por desejar sair da pesquisa, ndo sofrerd qualquer prejuizo a assisténcia que vem
recebendo.

RESSARCIMENTO E INDENIZACAO

No entanto, neste estudo ndo sera necessario gastos decorrentes da participacao da
pesquisa, pois esta, sera realizada através da internet do celular ou computador do
préprio respondente. Caso o respondente ndo tenha internet, celular ou computador, ndo
nos responsabilizamos pela aquisi¢cdo destes itens para responder a pesquisa, logo, toda
e qualquer despesa da participacdo da pesquisa sera de responsabilidade do
respondente.

CONTATO

Os pesquisadores envolvidos com o referido projeto sdo Aline Maran Brotto e Caroline
Filla Rosaneli, respectivamente mestranda e professora doutora da Pontificia
Universidade Catélica do Parand — PUCPR e com eles vocé podera manter contato pelos
telefones 41 99630-9899 ou 41 99671-7930, pode-se realizar a ligagdo a cobrar e todas
as ligacbes poderéo ser realizadas em horario comercial, isso €, das 8 horas da manha
as 18 horas da tarde, para esclarecer quaisquer davidas.

O Comité de Etica em Pesquisa em Seres Humanos (CEP) é composto por um grupo de
pessoas que estado trabalhando para garantir que seus direitos como participante de
pesquisa sejam respeitados. Ele tem a obrigacéo de avaliar se a pesquisa foi planejada
e se estd sendo executada de forma ética. Se vocé achar que a pesquisa ndo esta sendo
realizada da forma como vocé imaginou ou que esta sendo prejudicado de alguma forma,
vocé pode entrar em contato com o Comité de Etica em Pesquisa da PUCPR (CEP) pelo
telefone (41) 3271-2103 entre segunda e sexta-feira das 08h00 as 17h30 ou pelo e-mail
nep@pucpr.br.

DECLARACAO

Declaro que li e entendi todas as informagdes presentes neste Termo de Consentimento
Livre e Esclarecido e tive a oportunidade de discutir as informacgoes deste termo. Todas
as minhas perguntas foram respondidas e eu estou satisfeito com as respostas. Entendo
gue receberei uma via assinada e datada deste documento e que outra via assinada e
datada sera arquivada nos pelo pesquisador responsavel do estudo. A minha via sera
recebida através do meu e-mail, ja que esta pesquisa foi realizada via online.
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Enfim, tendo sido orientado quanto ao teor de todo o aqui mencionado e compreendido
a natureza e o objetivo do ja referido estudo, manifesto meu livre consentimento em
participar, estando totalmente ciente de que ndo ha nenhum valor econémico, a receber
ou a pagar, por minha participacao.

Dados do participante da pesquisa
Nome:
Telefone:
e-mail:

Local, de de

Assinatura do participante da pesquisa Assinatura do Pesquisador

APENDICE 3

DETALHAR PROJETO DE PESQUISA

Titulo Pablico: Vidas Raras

Pesquisador Responsavel: ALINE MARAN BROTTO
Contato Publico: ALINE MARAN BROTTO
Condigdes de salide ou problemas estudados:
Descritores CID - Gerais:

Descritores CID - Especificos:

Descritores CID - da Intervencao:

Data de Aprovagédo Etica do CEP/CONEP: 04/11/2019

Nome da Instituigdo: Associacdo Paranaense de Cultura - PUCPR
Cidade: CURITIBA

Comité de Etica Responsavel: 20 - Pontificia Universidade Catélica do Parana - PUC/ PR
Enderego: Rua Imaculada Conceicdo 1155

Telefone: (41)3271-2103

E-mail: nep@pucpr.br
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