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As condigdes genéticas e as Ciéncias Sociais e Humanas em satde: contributos para um debate

Nas ultimas décadas as publicagoes em torno das chamadas “doengas raras”, dentro das Ciéncias Sociais
e Humanas, vém aumentando gradualmente. No entanto, poucos sao os trabalhos que voltam a atencdo
para as pessoas que diretamente convivem, sentem e interpretam a sua prépria condi¢ao com respectivas
repercussoes. O cuidado, centrado nas a¢des de pais/maes ou institucionalizado em associagdes civis, coloca
a pessoa com o diagndstico como um individuo necessitado de ajuda e dependente das a¢des de outrem. As
consequéncias dessa perspectiva encobrem a dimenséo subjetiva, intersubjetiva e organizativa daqueles/as
que vivem cotidianamente os sintomas da condigao e resistem ao imperativo da normalidade'. O resultado
é a (re)produgdo de um discurso impregnado pela visio caritativa e do sofrimento continuo, que condena
a pessoa com o diagndstico a doenca e a incapacidade de lutar por seus direitos, o qual é posto pelo ven-
triloquismo em que se fala pelo Outro.

Por outro lado, ao olharmos para o campo das “doencas raras” vemos que a sua vinculacio as “doengas”
genéticas, faz com que pais/maes envidem esforcos em torno da elucidagio da cura pela consertagdo da
cadeia genética — fato, em certa medida, estimulado pela divulgac¢do das tecnologias diagndsticas existentes
avidas por mercados. Essa busca gera uma discrepancia dentro do campo das doengas raras, onde a priori-
dade das agoes termina por ser direcionada aquelas que fazem parte dos 3% das condi¢oes genéticas que ja
possuem tratamento medicamentoso, encobrindo/invisibilizando/ofuscando/sobrepujando as necessidades
diversas e didrias daqueles que, mesmo com o diagnéstico e sintomas, se enxergam como pessoas ativas
e ndo doentes. Essa diferenca produz lacunas que somente serdo preenchidas a partir de uma visdo multi
e interdisciplinar atenta a relacdo entre o conceito biomédico e a concepgio sociocultural de doenga e o
contexto no qual transcorrem. Neste sentido, a “doenga” determinada pelo gene coloca em cheque o préprio
entendimento sobre o processo satide-doenca, o diagndstico, o cuidado ampliado e equanime, bem como
a construcdo histdrica, politica e social envolvida nestes elementos?®.

Neste cendrio, a proposta do presente ntimero temdtico tem como objetivo agrupar contributos de
diferentes pesquisadores/as sobre as condigdes genéticas em uma perspectiva dos estudos da deficiéncia
e/ou a pesquisa qualitativa. Os/as autores/as provém de diferentes regides e institui¢des internacionais e
nacionais contribuindo com textos de natureza teérica, metodolégica e empirica sobre a temdtica. A linha
estrutural dos trabalhos assenta-se sobre a perspectiva da pessoa com o diagndstico de uma condi¢io ge-
nética e tensionam refletir sobre o entendimento de “doenga”, seu impacto e os efeitos nas experiéncias e na
organizac¢do da propria vida. Também, ndo deixam de considerar a perspectiva daqueles/as que vivenciam
e agem (individual ou coletivamente) diante das repercussdes da “doenca’”, seja no plano pessoal, familiar,
profissional, organizacional/associativo e institucional com os diversos modos de cuidado envolvidos.

Desta maneira, o numero temético pode contribuir, ainda, para alargar os debates sobre as condi¢oes
genéticas e somar esforgos para a conquista de direitos e reconhecimento da pessoa, e ndo do medicamento,
como o epicentro de qualquer a¢do no campo das “doencas raras”.
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