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Fundacao Podemos: Como com o Ministério da Saude, cerca de
poderiamos definir o conceito de 6% da populacao tem algum tipo de
“doencas raras”? Do que estamos doenca rara, ou seja, isso representa
realmente falando quando usamos 13 milhdes de pessoas.

essa expressido? O que diferencia Manifestacoes relativamente

especificamente uma doenca rara frequentes podem simular doencas
de uma doenca “comum”? comuns, dificultando o seu diagnaostico,

causando elevado sofrimento clinico e
psicossocial aos afetados, bem como
para suas familias. Em geral, embora
as doencas raras e as doengas comuns
compartilhem algumas semelhancas
em termos de seu impacto na saude
e no bem-estar dos individuos, elas
diferem significativamente em termos
de prevaléncia, reconhecimento, foco
de pesquisa e acesso a recursos e
apoio. Compreender essas diferencas
e essencial para que profissionais de
saude, pesquisadores, formuladores de
politicas e grupos de defesa atendam
efetivamente as necessidades dos
individuos afetados por doencas raras.

Uma doenca rara, também conhecida
como doenca orfa, é caracterizada por
sua baixa prevaléncia na populacao
em geral. O conceito de Doenga Rara
(DR), segundo a Organizacdo Mundial
de Saude (OMS), é a doenca que
afeta até 65 pessoas em cada 100 mil
individuos, ou seja, 1,3 para cada 2 mil
pessoas. Por outro lado, uma doenca
“comum” é aquela que acomete uma
proporgcao maior da populacao e € mais
frequentemente encontrada na pratica
clinica. Essas doencas podem incluir
condicoes como hipertensao, diabetes,
asma e certos tipos de cancer, entre

outras.
Segundo o Ministério da Saude, as Fundacao Podemos: A legislacao

doencas raras sao caracterizadas existente no Brasil, hoje, ¢
por uma ampla diversidade de sinais adequada para o enfrentamento
e sintomas e variam ndo s6 de dessas doencas?

doenca para doenca, mas também
de pessoa para pessoa acometida
pela mesma condigao. Existem de 6
a 8 mil tipos de doencas raras com
incidéncias diferentes que podem
ser doencas genéticas, metabdlicas,
hereditarias, congénitas, imunoldgicas
ou infecciosas. No Brasil, de acordo
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O Pais avanca com propostas
de Projetos de Leis e iniciativas
relacionadas ao enfrentamento
de doencas raras, como a Politica
Nacional de Atencao Integral as
Pessoas com Doencas Raras, instituida
pela Portaria 199/2014 do Ministério



da Saude, e a lei estadual 17.618, de considerado dificil e custoso? Ha

2023, de Sao Paulo, que criou a Politica ym problema de financiamento
Estadual de Fornecimento Gratuito de publico para tratamentos

Medicamentos a Base de Canabidiol. A especificos e para a aquisigéo de
lei paulista € um passo importante € medicamentos?
pioneiro e que pode se tornar espelho

para o restante do pais, ja que atendera  Nem todas as doencas raras tém
muitos pacientes de doencas raras. necessariamente um  tratamento

No entanto, o projeto que trata da considerado dificil e custoso,
Politica Nacional para Doengas Raras mas muitas enfrentam desafios

(PLC 56/2016) no ambito do Sistema sjgnificativos em  termos  de
Unico de Salde (SUS) foi modificado disponibilidade de tratamento e
no Senado e devolvido a Camara dos gzcessibilidade. As doencas raras
Deputados em 2018 e desde entdao nao englobam uma ampla gama de
houve mais movimentagao. A proposta condicdes com diversas causas
da Politica Nacional € muito relevante e gybjacentes, manifestacdes clinicas e
prevé, entre outras medidas, que cada respostas ao tratamento. Algumas sao
estado devera estruturar pelo menos complexas e dificeis de tratar devido &
um centro de referéncia em doencas sya raridade, complexidade genética
raras para atencao a populacdo. Além e apresentacdo varidvel entre os
disso, determina a criacao de umnucleo jndividuos afetados. O desenvolvimento
de especialistas e de comités para detratamentos pode serinerentemente
ampliar a capacitacao para tratamento desafiador e custoso, quando alguns
e encaminhamento dos pacientes, tipos de doencas raras precisam
assim como para fornecer suporte as de jnvestimentos substanciais em
familias. pesquisa, ensaios clinicos, fabricacdo
E em analise na Camara se encontra e processos de aprovacio regulatéria.
o projeto (PL 3262/20) que propde No Brasil, os medicamentos 6rfaos,
o Fundo Nacional para Custeio e gue sio medicamentos desenvolvidos
Fornecimento de Medicacoes e Terapias egpecificamente para tratar doencas
destinadas ao Tratamento de Doengas raras, nem sempre podem estar
Raras ou Negligenciadas e a instalacao djsponiveisnoSUS.Essadisponibilidade
de centros de referéncias pelo Pais. limitada na maioria das vezes é devido
a fatores como altos custos, producao

Fundacao Podemos: Toda (imitada e desafios nos processos de
doenca rara tem um tratamento aprovacdo regulatéria e aquisicdo. O
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alto custo dos medicamentos orfaos enorme, e a raiz dele esta na efetiva
e dos tratamentos especializados implementacao de uma politica publica
para doengas raras representam para atendimento aos pacientes
barreiras financeiras para os pacientes com doengas raras, todo o resto €
e 0s sistemas de saude publico consequéncia!

brasileiro. O custo de aquisicao desses 0 Brasil precisa de um arcabouco

medicamentos excede as restricoes politico nacional abrangente
or¢camentarias dos programas de saude especificamente para tratar das
publica. doencas raras. Também  seria

importante a implementacao de um

Fundacao Podemos: Nao é forado processo de Avaliacdo de Tecnologias
comum lermos no noticiario que de Saude (ATS), que pode ajudar a
uma pessoa com doenca rara teve avaliar a relacao custo-efetividade, a
que acionar o Poder Judiciario eficacia clinica e o impacto social dos
para conseguir um medicamento medicamentos para doencas raras. A
extremamente caro ou de dificil ATSpodesubsidiaratomadade decisao
obtencdo. Como lidar com isso? quanto a inclusao de medicamentos
Existe alguma solucdo ou algum €M Programas publicos de saude e
pais que tenha desenvolvido orientar a alocacao de recursos para
uma politica de acesso a esses priorilza_r tratam_entos com n,”_aior
medicamentos que nio seja tdo beneficio aos pacientes. E as politicas

‘y- .. . . de substituicao de genéricos também
burocratica ou exija a intervencao sodem promover a concorréncia e
do Poder Judiciario?

reduzir os precos dos medicamentos
usados no tratamento de doencgas raras.
Para isso, € necessario reformas legais
e regulatorias para agilizar o processo
de obtencao de medicamentos orfaos
por meio do sistema publico de saude.
Isso pode envolver a simplificacao
dos procedimentos administrativos, a
agilizacao das aprovacoes regulatdrias
e a reducao das barreiras burocraticas
ao acesso.

Alguns paises implementaram
politicas para melhorar o acesso

No Brasil, a Constituicao Federal
destaca no artigo 196, que “...a saude é
um direito de todos e dever do Estado,
garantido mediante politicas sociais e
econdmicas que visem a reducao do
risco de doencgas e de outros agravos
e ao acesso universal e igualitario as
acoes e servicos para a promocao,
protecao e recuperacao”. Esse conceito
tem sido a “bandeira” da judicializacao
para obtencao de medicamentos de
alto custo no Brasil. O problema é
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a medicamentos orfaos sem exigir de informacao, prevencao e
extensos processos burocraticos tratamento?
ou intervengao do judiciario.
Essas politicas visam simplificar o Existem pesquisas clinicas para
acesso aos medicamentos, reduzir pacientes com doengas raras no Brasil,
barreiras administrativas e garantir mas sao muitos os desafios a serem
a disponibilidade  oportuna de superados para que elas acontecam.
tratamentos. No Estados Unidos, o Dentre os desafios, esta sim a
Orphan Drug Act de 1983 fornece auséncia de incentivos em pesquisas
incentivos as empresas farmacéuticas cientificas que deem mais rapidez para
para desenvolver medicamentos o diagndstico, além de maior acesso
para doengas raras. Esses incentivos a tratamentos e medicamentos. O
incluem créditos fiscais para despesas Brasil tem cargas tributarias altas que
de pesquisa clinica, subsidios para o incide sobre insumos e toda a cadeira
desenvolvimento de medicamentos cientifica.
orfaos e sete anos de exclusividade de 0 desenvolvimento de pesquisas
mercado para medicamentos orfaos clinicas em pacientes com doencas
aprovados. Na Australia, o programa raras é importante para uma melhor
administrado pela Therapeutic Goods compreensao das causas subjacentes,
Administration fornece incentivos para histéria natural e caracteristicas
o desenvolvimento de medicamentos clinicas das doencas raras. Ao estudar
orfaos, incluindo isengdoes de taxas essas condicoes, os pesquisadores
para submissdes regulatorias e podem elucidar mecanismos de
revisao prioritaria para pedidos de doencas, identificar biomarcadores e
medicamentos o6rfaos. A Australia descobrir novos alvos terapéuticos.
também tem um processo separado Por meio de ensaios clinicos e estudos
para listar medicamentos 6rfaos no observacionais, o0s pesquisadores
Esquema de Beneficios Farmacéuticos podem avaliar a seguranca, eficacia
(PBS), que fornece acesso subsidiadoa e dosagem ideal de terapias
medicamentos para doencas raras. experimentais, levando a aprovacao de
novos medicamentos e intervencoes
Fundacao Podemos: Em relacao a terapéuticas. As pesquisas ajudam
pesquisa no Brasil sobre doencas a refinar os critérios diagndsticos,
raras; € possivel afirmar que desenvolver testes diagndsticos e
ha uma auséncia de incentivos melhoraros modelos progndsticos para
e que isso prejudica a politica doencgas raras. O diagnostico preciso
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e oportuno € essencial para orientar adianta tratar o tema por meio de
as decisoes de tratamento, prever apenas um setor das instituicoes

os resultados da doenca e fornecer p(blicas, mas sim desenvolver
aos pacientes cuidados medicos e programas horizontais e

tratamentos adequados. intersetoriais. Diante disso, quais
Além do alto custo para desenvolver sio os setores que apresentam

um eswdz C,l'n'lco no Bra?')l' alfnda maior caréncia de investimento e
existem obstaculos como: o fato =
atencao?

da maioria das doencas raras se
manifestam na infancia e existe uma
guestao ética em relacao a estudos de
intervencao na populacdo pediatrica, raras incluem: 1) Infraestrutura de
2) a maioria das doencas raras ¢ de saude, investimento em centros
origem genética e no brasil o acesso de exceléncia especializados,

d test.es geneticos ex.|ste, m.as fannda € laboratérios de diagnostico e equipes
reduzido, 3) conseguir reunir diversos multidisciplinares de atendimento,

casos de umamesmadoenca parapoder 2) Pesquisa e Inovacio, aumentar
realizar os estudos, ja que as doengas o financiamento para pesquisas de

>€ manlfesti;\m em peque.nas amostras doencgas raras, fomentar a colaboracgao
da populagao, e os pacientes podem entre pesquisadores e instituicoes,

estar espalhados por varios estados investir em infraestrutura de pesquisa,
da federggéo,e _4] a”dificuldade _em S€ apoiar parcerias académico-industria,
fazer o diagnostico, ja que os pacientes 3) Agéncias reguladoras, fortalecer
passam por medicos de diversas 0s marcos regulatérios, agilizar os
especialidades que nao reconhecem processos de aprovacio e fornecer
a doenca, gerando subdiagnosticos. incentivos para o desenvolvimento de
Muitas doencas poderiam ser tratadas medicamentos 6rfdos e 4) Educacio e

ou até mesmo curadas se houvesse Formacio, investir em programas de
um diagnostico preciso, mas para educacao e treinamento, desenvolver
isso € preciso o desenvolvimento de jirairizes e protocolos clinicos e
pesquisas. incorporar o curriculo de doencas
raras no treinamento dos profissionais
de saude em geral.

Os setores que mais carecem de
investimento e atencao para as doengas

Fundacao Podemos:
Normalmente, as politicas que

envolvem a saude necessitam de Fypdacio Podemos: Em relacio
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saude em geral; eles estao bem- cada medico cuida de um sintoma,

preparados para lidar com casos © que torna mais dificil concluir o
de doencas raras? diagndstico. Infelizmente a falta de

evidéncias cientificas para muitos
Embora existam diretrizes tipos de doencas raras, profissionais
publicadas pelo Ministério da Salde capacitados e de centros de referéncia
para a Atencdo Integral as Pessoas € um dos principais entraves para
com Doencas Raras no Sistema Unico um diagnéstico mais rapido e
de Saude - SUS, falta iniciativas para consequentemente  tratamento e
a capacitacdo dos profissionais da cuidados especializados. Por isso, €
area da saude. Ha condicbes que, por preciso educar os profissionais de
serem raras, passam despercebidas saudeem geral paraidentificar doencas
pelos médicos generalistas, mas s3o raras e melhorar o conhecimento e a
muito caracteristicas e perceptiveis experiéncia no manejo dessas doengas.
para o médico geneticista. Em 2019,
a Comissdao de Seguridade Social FundacaoPodemos: Existe algum
e Familia da Camara aprovou um modelo de outro pais que poderia
relatério final da Subcomissdo de servir de inspiracao para o Brasil
Doencas Raras sugerindo ao Ministério em relacdo ao acesso e concessao/
da Educacao a inclusao da disciplina efetivacao de direitos das pessoas
“genética médica” como obrigatoria; que possuem doencas raras?
a concessao de prioridade a bolsas Existem modelos de acesso e
de iniciagao cientifica para pesquisas concessdo de direitos para pessoas
no setor; e incentivos para residéncia com doencas raras em varios paises
médica com foco nessa area. do mundo. Nos Estados Unidos
Um paciente com uma doenca rara existe a legislacdo a Orphan Drug
pode esperar cinco, dez anos para Act, que fornece incentivos para o
receber o diagnostico correto, isso desenvolvimento de tratamentos para
no cenario mais otimista. E 0 que doencas raras. Os Institutos Nacionais
normalmente acontece com esses de Salde (N|H) e a Food and Drug
pacientes € que, muitas vezes, eles Administration (FDA)apoiamapesquisa
procuram especialistas diferentes, até de doencas raras e os caminhos
chegar ao diagndstico, passa por pelo regulatérios para a aprovacdo de
menos oito a dez meédicos diferentes. medicamentos 6rfaos. Organizacdes de
Se sentem dor nas costas, procuram defesa de pacientes, como a National
um ortopedista, por exemplo. Assim, OQOrganization for Rare Disorders
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(NORD), defendem mudancas nas tratamentos para doencas raras. O
politicas e fornecem apoio a individuos Ministério da Saude, Trabalho e Bem-
com doencgas raras. Estar (MHLW) apoia a pesquisa de
Na Unido Europeia (UE) as Redes doencas raras, registros de pacientes e
Europeias de Referéncia (RER) foram acesso a medicamentos 6rfdos. Grupos
criadas para facilitar a colaboracao de defesa de pacientes, como o Japan
entre prestadores de cuidados de Intractable Diseases Information
saude, investigadores e defensores Center (JIDIC), fornecem apoio e
dos doentes em toda a Europa. A informagdes a individuos com doencas
UE também apoia os programas de raras e suas familias.
financiamento da Comissao Europeia Na Australia a Australian Genomics
para pesquisas clinicas em doencas Health Alliance e o Australian Rare
raras. Além disso, cada Estado-Membro Diseases Cohort Consortium apoiam
da UE implementou estratégias pesquisas de doengas raras e o0
nacionais em matéria de doencas raras compartilhamento de dados. O governo
e centros de exceléncia paraasdoencas australiano fornece financiamento
raras. para pesquisas de doencas raras
O Canada implementou a Organizacao por meio de organizagées como o
Canadense para Doencas Raras (CORD), National Health and Medical Research
que defende o desenvolvimento Council (NHMRC). E no Reino
de politicas de doengcas raras, Unido a Colaboragao de Pesquisa
financiamento de pesquisas e acesso a Translacional em Doengas Raras do
tratamentos. Os Institutos Canadenses National Institute for Health Research
de Pesquisa em Saude (CIHR) apoiam (NIHR) apoia pesquisas e ensaios
a pesquisa de doencas raras por meio clinicos de doencgas raras. A Estratégia
de programas de financiamento e de Doengas Raras do Reino Unido visa
parcerias com organizacoes de defesa melhorar o diagndstico, o tratamento
de pacientes e prestadores de servicos e 0s servigos de apoio a individuos
de saude. Os governos provinciais com doencas raras. Grupos de defesa
também podem ter iniciativas para de pacientes, como o Rare Disease
atender as necessidades dos individuos UK, defendem mudancas nas politicas
com doengas raras. e aumentam a conscientizagao sobre
O Japao tem estabelecido o Programa doengas raras.
de Pesquisa de Tratamento de
Doencas Especificadas para promover
a pesquisa e o desenvolvimento de
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) Foi participante de pesquisa de um
Blografla ensaio clinico para uma doenca rara a
gual o risco médio de alguém apresentar

a doenca durante a vida adulta é de
aproximadamente 1% e precisou recorrer
a judicializacao para obtencao de
medicamento de alto custo vivenciando
todos os desafios até obter a cura.

Sreana pomes Y wsoimeds
C poira

Enfermeira especialista em Gestao
em Saude pela Fundacao Oswaldo
Cruz FioCruz e em Pesquisa Clinica
pela Faculdade de ciéncias Médicas
da Santa Casa de Sao Paulo FCMSCSP.
Tem experiéncia em gestao de
pesquisas com seres humanos (crianca
e adulto), ensaios clinicos de Fase |
a Fase |V, Etica em Pesquisas com
Seres Humanos, Sistema CEP/CONEP,
Boas Praticas Clinicas, epidemiologia,
estudos observacionais e principios
metodoldgicos basicos. Atualmente faz a
gestao ética, monitoramento e seguranca
das pesquisas do Centro Nacional de
Pesquisa e Inovacao em Saude Mental
(CISM) da Universidade de Sao Paulo.
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