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Rogério Lima Barbosa”

Uma revisdo estruturada sobre as doencas raras, na area da saude coletiva

Resumo: O presente artigo tem o objetivo de apresentar o resultado de uma reviséo
estruturada acerca do que se aborda no campo das doencas raras, na area da Saude
Coletiva. Assumindo como principio a Revisdo Sistematica, esse trabalho parte da
formulacédo da pergunta por meio do método PICo. Para o enquadramento dos artigos na
area da Saude Coletiva, utiliza-se o padrdo Qualis/CAPES. Os resultados das pesquisas
sdo apresentados em tabelas e graficos. Também é possivel identificar a rede entre as
universidades e centros de pesquisa que possuem trabalhos na area. Na discussdo
percebe-se a possibilidade de enquadrar as publicacdes em quatro eixos: Associacdo de
Pacientes, Drogas Orfas, Modelos de Atencio e Paciente/Familia. Conclui-se que diante
da identificacdo das linhas de estudo e com a atencdo concentrada nos assuntos
tangentes as drogas 0rfas, € necessario fomentar o arejamento dos temas abordados para
0 campo e a uniformizacdo de entendimentos sobre 0 que é a propria doenca rara.

Palavras-chave: revisdo estruturada, doencas raras, rede.

Introducéo

Desde o inicio deste século as chamadas doengas raras® vém alcangando maior espaco
no campo académico, principalmente, nas Ciéncias Sociais. As doengas raras sao
nomeadas, no Brasil,> como aquelas que sdo infecciosas, inflamatorias e autoimunes
(nos casos de origem ndo genética), e condicBes genéticas que afetam,
aproximadamente, 1 a cada 1500 nascidos vivos. Conforme diferentes autores, 6% a 8%
da populacdo convive com o diagnostico de alguma doenca rara. Ao considerarmos as
informacGes do IBGE, para 2018,® quase 17 milhdes de brasileiros/as convivem com
alguma dessas doencas. Em comum elas possuem o dificil diagnéstico, a grande
variedade de sintomas e impactam na qualidade de vida ndo somente da pessoa que

convive com a doenca rara mas, também, de seus familiares.

* Pés-doutorando enquadrado ao Ndcleo de Estudos sobre Economia, Salide e Sociedade do Centro de
Estudos Sociais da Universidade de Coimbra (CES/UC), e do programa de pds graduacdo da crianca
e da mulher do Instituto Fernandes Figueira (IFF/Fiocruz)/PNPD/CAPES. Contacto:
rogerio.limab@gmail.com

! Doengas raras ¢ o termo mais utilizado para identificar algumas condicdes de salide que estdo
relacionadas com o paradigma da normalidade, genética e governacdo da salde. Sobre o assunto vide

Barbosa (2018).
2 Brasn (2014), Portaria n. 199, de 30 de janeiro de 2014. Brasilia: Ministério da Saude.
Ver https://www.ibge.gov.br/estatisticas/sociais/populacao/9103-estimativas-de-

populacao.html?—&t:resultados (consultado a 01.10.2019).



https://www.ibge.gov.br/estatisticas/sociais/populacao/9103-estimativas-de-populacao.html?=&t=resultados
https://www.ibge.gov.br/estatisticas/sociais/populacao/9103-estimativas-de-populacao.html?=&t=resultados

Uma revisdo estruturada sobre as doencas raras, na area da satde coletiva

Os familiares sdo partes inseparaveis do cuidado e presencas ativas no processo
terapéutico de qualquer condigdo que afeta a saude (Landzelius, 2006). N&o por acaso,
diante das incertezas que cobrem o proprio diagndstico da doenca rara, 0 seu significado
e o(s) tratamento(s) (medicamentoso ou ndo), os familiares entendem que a
aproximacdo as Associacdes Civis ou Coletivos do campo das doencas raras sdo
essenciais para a garantia do cuidado aos seus elementos (Callon e Rabeharisoa, 2003).

A depender do diagndstico da chamada doenca rara, os familiares encontrardo
coletivos e associagfes que operam em diferentes eixos de atividade: o advocacy, o da
garantia de vida (pela pesquisa ou pela medicacéo) e o da qualidade de vida. Esses eixos
se intercruzam, ddo identidade aos coletivos e marcam o relacionamento que realizam
com os outros atores do campo, nomeadamente: a academia cientifica, o0 mercado
(industria farmacéutica/biotecnologia), 0 governo e outras associa¢@es/coletivos.

Além dos intercruzamentos dos eixos de atividade das associacdes, 0s interesses
dos atores fazem com que o campo das doengas raras seja complexo e permeado de
tensdo. Complexo, porque o préprio cuidado multidisciplinar a pessoa com alguma
doenca rara exige uma atencdo que extrapola o cuidado primario. De tensdo, porque as
disputas se configuram em diferentes frentes, sejam as necessidades de regulacdo de
drogas 0rfés e de liberagdo de medicamentos, sejam as de reconhecimento do individuo
a frente do diagndstico ou de desenvolvimento de parcerias que apoiem a divulgacéo da
realidade das doencas raras para a sociedade.

Esse artigo assume a diversidade inerente ao campo das doencas raras para
realizar uma Pesquisa Estruturada sobre os trabalhos publicados na area da Saude
Coletiva. Desta forma, acredita-se na possibilidade de sistematizar as tematicas que
possuem a maior atencdo da investigacdo cientifica. O objetivo € ndo somente
identificar as potenciais linhas de interesse da investigagdo como, também, contribuir

para o alargamento dos debates para além do contexto biomédico.

Método e material

A reviso estruturada

O presente trabalho trata-se de uma revisao estruturada que tem como pano de fundo e
diretriz norteadora a Reviséo Sistemética. Conhecidamente da area da salde, as revisdes
sistematicas sdo um método eficiente para a atualizacao cientifica dos profissionais da
area, configurando-se como um método extremamente eficiente na obtencdo de um

ponto de partida sobre o que realmente funciona ou ndo (Uman, 2011). As revisoes
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sistematicas, que devem ser “metodicas, explicitas e passiveis de reprodugdo”, sao um
recurso valioso diante da escala de producéo de artigos cientificos. Sendo um passo para
a evidéncia baseada na pratica, possuem a melhoria do atendimento do profissional de
salde como o seu objetivo final. De acordo com Sampaio e Mancini (2007), 0s passos
para a realizacdo de uma revisdo sistematica sao:

1. Definir a questdo especifica para a revisao;

2. Buscar a evidéncia nos artigos cientificos por meio de mecanismos de busca

académica (SciELO, Medline, PubMed etc);

3. Revisar e selecionar os estudos (0 que deve ser realizado por, pelo menos, dois

revisores);

4. Analisar a qualidade metodoldgica dos estudos;

5. Apresentar os resultados.

Por outro lado, mais préximo do contexto deste artigo, Petticrew e Roberts (2006)
abordam a realizacdo das pesquisas sistematicas para a area das Ciéncias Sociais. Para
esses autores, a pesquisa sistematica € um método valioso para mapear as areas de
incerteza e identificar aonde hd pouco ou nenhuma pesquisa relevante para, entao,
encontrar as lacunas onde cabem novos estudos. Ainda, as pesquisas sistematicas sdo
uma revisao da literatura, realizada de maneira sistematizada, que almejam eliminar o
viés a partir da identificacdo, avaliacéo e sintese dos trabalhos que buscam responder
a determinada/s questao/6es. Assim, as revisoes sistematicas sao Uteis quando:

a. Estamos diante de uma incerteza;

b. E necessario verificar os efeitos de uma politica que esta em implantagao;

c. Pretende-se responder a questdes especificas que continuam sem respostas

mesmo em um campo onde ha vasta producao de trabalho;

d. E preciso direcionar trabalhos futuros em uma area conhecida;

e. O conhecimento de trabalhos antigos é necessario para promover o

desenvolvimento de novas metodologias.

Ao se deixar ser permeado pela natural transdisciplinaridade da Saude Coletiva
(Costa et al., 2015), esse trabalho busca alcangar o rigor da conducdo da pesquisa
sistematica para o campo da salde e a fluidez das ciéncias sociais para, entdo, se
demarcar como uma Pesquisa Estruturada. A justificacdo do uso da Pesquisa
Estruturada consiste em: buscar alcangar os direcionamentos do campo da saude sem,
contudo, deixar de declarar a ndo completude dos passos elencados para a Revisédo

Sistematica; buscar a evidéncia sobre o interesse nos trabalhos da area da Saude
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Colectiva, por meio de mecanismos de busca académica (SciELO, Medline, PubMed,
etc.); e em analisar a qualidade metodologica dos estudos. Como sera abordado adiante,
esse trabalho possui o foco na tematica dos trabalhos cientificos e se ancora em uma

unica plataforma de busca, a SCIELO.

Estabelecimento da pergunta

O estabelecimento da pergunta de investigacdo é um passo estruturante para a pesquisa
académica. A pergunta direciona e da corpo a propria pesquisa. Por essa premissa,
utilizou-se o método PICo (Populacdo/Paciente/Problema; Interesse; Contexto) para a
formacéo da questdo de partida. De acordo com Costa et al. (2015), esse método é uma
variacdo do PICO, dedicado a pesquisas clinicas onde a letra C refere-se a procedimento
padrdo e O a palavra inglesa Outcome (desfecho ou resultado esperado).

Tabela 1 — Pergunta de investigacdo (método P1Co)

P — Populagéo / Paciente /

I — Intervencéo / Interesse Co - Contexto
Problema

Apesar do aumento do Verificar os trabalhos no campo

interesse sobre as doencas Conhecer os temas e as . . -

i ¢ g da Saude Coletiva, pois € um
raras, o conhecimento sobre | potenciais redes que podem camno aalutinador das Ciéncias
0s temas abordados nos ser captadas pelas pesquisas poag A o

A Lo da Saude e das Ciéncias Sociais.
trabalhos cientificos é cientificas.

Foco na América Latina.

disperso e ndo sistematizado.

Fonte: elaboracéo prépria

Pelo método PICo a pergunta deste trabalho se constitui em: Quais 0s temas sobre
as doencas raras e possiveis redes encontradas nos trabalhos cientificos da area da

Saude Coletiva, na América Latina?

Estratégia de busca
Apbs a definicdo da pergunta, procedeu-se a uma busca sistematica na literatura focada

nas palavras-chave.

Tabela 2 — Estratégia de busca

Descritor Delimitador Campos
rare disease or Title
Abstract

Base de dados: SciELO

Fonte: elaboracéo propria
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O descritor foi escolhido para o termo em inglés de doencas raras. Desta forma,
abrangemos os trabalhos em qualquer lingua, uma vez que é padréo a tradugdo para o
inglés do titulo e do resumo do texto. O Titulo e 0 Resumo foram os campos utilizados
para a pesquisa.

O delimitador considerou a busca integrativa em um campo ou outro. O que
significa que a pesquisa estava direcionada para encontrar os artigos que tinham a
expressao “rare disease”, ou o seu plural, no Titulo ou no Resumo. Por este caminho,
chegou-se tanto aos artigos com essa caracteristica quanto aqueles que tinham o termo
nos dois campos.

Como o contexto da pesquisa refere-se a América Latina, utilizamos a base de
dados da SciELO. A justificacdo decorre de o SciELO possuir o seu foco prioritério,

mas ndo exclusivo, na América Latina e Caribe (Puccini et al., 2015).

Tamanho da amostra

A busca sistemética sobre doencas raras gerou um resultado de 4051 referéncias.
Destas, percebeu-se que 99 estavam duplicadas. A primeira vista sobre as referéncias
levou a concluir que havia uma grande quantidade de trabalhos voltados as condi¢cbes
especificas e atentos a divulgacdo de estudos e/ou relatos de caso. A partir desta
constatacdo, aplicou-se como primeiro critério de busca a exclusdo de trabalhos
dedicados a alguma condicdo especifica e orientado para o relato de caso. Por esse
critério, foram excluidas 1880 referéncias.

Do resultado do primeiro critério, houve uma organizacdo por periédicos. Para
identificar aqueles pertencentes a &rea da Saude Coletiva, verificou-se os catalogados na
base de qualificacdo Qualis Periddicos, da Plataforma Sucupira.* O segundo critério
demonstrou que 2042 referéncias ndo estavam mapeadas na plataforma como da area da
Saude Coletiva. Finalmente, como apresentado na Figura 1, 30 referéncias foram

tomadas como informacdao para anélise.

4 Ver formulario de pesquisa aqui:
https://sucupira.capes.gov.br/sucupira/public/consultas/coleta/veiculoPublicacaoQualis/listaConsultaGeral
Periodicos.jsf (consultado a 01.10.2019).
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Figura 1 — Total da amostra

SciELO
N=4051

Duplicados

99
N’=3952
. , Fora da area da Satde Coletiva
Condigao Especifica (Qualis/Capes)

1880 2042

Amostra
n=30

Fonte: elaboracéao propria

Resultados

Sobre 0 N’=3952
Este conjunto de referéncias demonstrou que 47,4% das publicacGes delimitadas pela

estratégia de busca deste trabalho s&o direcionadas as condigBes especificas. A
observacdo desse conjunto indica que o principal objetivo dos artigos é a publicacdo de

relatos ou estudos de casos com pacientes.
Ao organizarmos as referéncias por periodos, notamos que 66% (32% + 34%) das

publicacdes foram realizadas entre 2010 e 20109.
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Tabela 3 — Quantidade de trabalhos por periodo

Periodo (ano civil) Qut?_gggﬁii de %
1928 |— 2000 140 4%
2000 |— 2005 404 10%
2005 |— 2010 812 21%
2010 |— 2015 1266 32%
2015 |—  agosto 2019 1330 34%

Total 3952 100%

Fonte: elaboracéo prépria

Apdbs o0 ano de 2000 hd um aumento de 232% da quantidade de publicacGes no
quinguénio subsequente. Esse salto ndo foi mais alcangado em nenhum dos periodos
posteriores.

Em relacdo a autoria dos trabalhos, percebe-se que o assunto é disperso. Cuba e
Brasil sdo os paises que possuem autores/as com producdo acima de trés artigos (ver
Quadro 1).

Quadro 1 -1 Autores/as com mais trabalhos publicados

L Quantidade < . .

Primeiro autor de trabalhos Area Vinculo Pais
Instituto Superior de
Pila Pérez, Rafael 14 Medicina Interna | Ciencias Médicas de Cuba
Camaguey
Giugliani, - Universidade Federal .
Roberto > Geneética do Rio Grande do Sul Brasil
Bittencourt, . Universidade Federal .
4 Dermatologia . Brasil
Maraya do Para

Autor/as com

3 trabalhos 45

Autor/as com o 3
2 trabalhos 232 Néo ha concentragdo de trabalhos em autores/as

especificos/as

Autor/as com
1 trabalho

Total 3952

3652

Fonte: elaboragdo propria.
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Sobre 0 n=32

As referéncias apontam para diferentes tipos de trabalho, sejam artigos cientificos,
cartas ao editor, artigos de opinido ou textos de divulgacdo. Estdo representados nove
paises distribuidos entre 26 instituicdes diferentes da Europa, da América do Norte e da
América Latina, mais a Organizacdo Mundial da Salde.> Conforme se verifica na
Figura 2, 9 instituicGes estdo na Europa, sendo que 7 na Espanha, 1 na Holanda e 1 em

Portugal; 2 na América do Norte e 15 na América Latina.

Figura 2 — Rede de interesse para doengas raras

OMS

________________
—————

~ -
-~ - '~ -
- -

A e

Europa

__________________

Portugal - 1
.......... Boencas
Raras

-

|

i

e
i N
[ [
| América Latina i
| |
e /
( Brasil10 i 2 S S

N -
~._ - - SR - ~ (
————— ~

Argentina-1 )

Fonte: elaboracéo propria

Apenas 9 trabalhos possuem um/uma Unico/a autor/a. O maior nimero de
participagdo em um artigo é de 21 autores/as. Considerando os trabalhos em conjunto,
como apresentado na Figura 3, consegue-se identificar uma rede de colaboragéo em que
a Universidade Federal do Rio Grande do Sul — UFRGS assume centralidade. Com
atencdo a populcdo desta pesquisa, essa instituicdo somente ndo possui trabalhos em

parceria com a Universidade Estadual do Rio de Janeiro — UERJ.

5 A lista das instituigdes faz parte dos anexos deste trabalho.
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Figura 3 — Rede de colaboracéo

Demais Inst.da
Europa

Demais Inst. da
América Latina

Demais Inst. da

Doengas | — Am. do Norte

Raras

UERJ

Prefeitura

Fiocruz

Univesidade do
Quebec,
Canada

Riter dos
Reis UNB

Fonte: elaborag&o prdpria.

Na presente pesquisa estruturada, a UFRGS é a universidade que possui 0 maior
namero de trabalhos publicados por pesquisadores/as a ela vinculados, oito artigos (ver
Tabela 4).

Tabela 4 — Instituicbes com mais de um trabalho

Instituicdo com mais de dois artigos Total de artigos

Universidade Federal do Rio Grande do Sul 8

Hospital de Clinicas de Porto Alegre
FIOCRUZ

Universidade do Estado do Rio de Janeiro

Universidade de Brasilia

OMS

5
5
3
Universidade de S&o Paulo 2
2
2
2

Universidade Estadual de Campinas

Fonte: elaboracéo propria
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A leitura dos artigos permite organiza-los em quatro temas: Associacdo de
Pacientes, Drogas Orfds, Modelos de Atencdo e Paciente/Familia (ver Tabela 5).

Somente um artigo ndo se alinhara aos temas comuns, pois abordava a ética.

Tabela 5 — Quantidade de artigos por tema

Tema 2006-2010| 2012 | 2013 | 2014 | 2015 | 2016 | 2018 | 2019 -g;e(;):::
Associaches
de pacientes 1 1 1 3 6
Drogas 6rfas 6 3 1 2 2 1 1 16
Modelo§ de 1 1 1 1 4
atencdo
PaC|e,nf[e/ 9 2 1 5
Familia
Total geral 6 4 1 2 6 3 6 3 31
Fonte: elaboracéo prépria
Discusséo

Para associacOes de pacientes

As primeiras ilustracGes deste trabalho, para 0 N=3.952, marcam o ano 2000 como uma
referéncia ao aumento da producdo de artigos para o campo das doencas raras. Esse
aumento coincide com a criacdo da Associacdo Europeia para Doencas Raras, Eurordis,
em 1997, e a aprovacdo do Orphan Drug Act europeu em 2000. A influéncia das
associacOes para a aprovacdo de demandas para a populacdo que convive com alguma
doenca rara é conhecida e ja foi discutida em outros trabalhos voltados a capacidade
organizativa das associacOes (Rabeharisoa e O’Donovan, 2014), a formacdo de
coletivos ao redor de condigdes especificas (Rabeharisoa, 2006), o ativismo como
propulsor para a realizacdo de pesquisas (Rabeharisoa et al., 2013, 2014), e possiveis
modelos de governacgéo ao redor das doengas raras (Rabeharisoa et al., 2012).

N&o é por acaso que a atencdo as AssociacOes € refletida nas referéncias para o
n=32. Se, no contexto geral, 0 aumento das publicacdes anda em par com as atividades
das associaces, a selecdo escolhida para a pesquisa leva a repetir a mesma constatacao.

De acordo com a Tabela 5, em 2012 hd o primeiro trabalho ndo especifico as
drogas oOrfas e, a partir de 2015, os assuntos tornam-se dispersos. Tanto em um momento

quanto em outro, nota-se uma movimentacao ativa das Associagdes Brasileiras.

10



Uma revisdo estruturada sobre as doencas raras, na area da satde coletiva

Em junho de 2011, a Camara Legislativa do Distrito Federal, aprovou aquele que
seria 0 primeiro dia oficial para as Doengas Raras no Brasil. O Projeto de Lei n.°
188/2011 tratou da institui¢do e inclusdo, no calendério oficial de eventos do Distrito
Federal, do Dia Nacional da Consciéncia Sobre Doencas Raras.® A associacdo
brasiliense AMAVI foi a responsavel pela articulagdo da oficializacdo deste dia. Em
janeiro de 2014 o Ministério da Saude brasileiro publicou a Portaria n.° 199/2014 de
atencdo integral as pessoas com doencas raras. Essa Portaria foi o culminar da
orientacdo firmada pelo entdo Ministro da Saude, Eliseu Padilha, em 2012, no Dia das
Doencas Raras, durante o evento realizado na Camara Federal, coordenado pela
AMAVI e com a participagdo de outras associagdes. A importancia da participacdo das
Associacdes na formulacdo da Politica foi ressaltada pelo coordenador dos trabalhos,

José Carlos Fogolin:

E preciso que vocés saibam que as Associacdes tém um papel fundamental nas
politicas publicas. O grupo técnico que nés formamos no Ministério foi um grupo
que tinha especialista, tinha gestor, mas o que realmente fez a diferenca foi a
participacdo de associagbes e usuarios. Sem este olhar, que é o olhar social,
verdadeiro, n6s ndo seriamos verdadeiramente representativos. Se o Sistema
Unico de Sadde traz que a representatividade faz parte da politica, esta foi e sera a
primeira politica realizada, construida participativamente. Esse € um ponto de
partida. (Fogolin et al., 2015: 87)

Para além da movimentacdo das associacdes, que despertaram o interesse das
investigacOes académicas, os/as autores/as de trés referéncias da pesquisa perceberam
que as interacbes realizadas nas midias sociais e outras formas de comunicagdo
apoiavam as associacdes na sensibilizacdo da comunidade para as suas proprias
demandas e na divulgacdo de informacdes sobre as condi¢cbes que atuavam. Os
trabalhos concluem que, apesar da exposi¢cdo em veiculos de comunicacdo de massa
contribuir para o aumento do nimero de associados, tal exposi¢do ndo reflete em um

aumento da arrecadacdo financeira das associagoes.

6 Camara Legislativa — Distrito Federal (2011), “Camara aprova 11 projetos de deputados em esforco
concentrado”, 29 de julho. Consultado a 22.07.2019, em https://www.cl.df.gov.br/gl/mais-lidas/-
[asset_publisher/4bKw/content/camara-aprova-11-projetos-de-deputados-em-esforco-
concentrado;jsessionid=039D48C284DD924E39C4DFBC032A19BC.liferay2?redirect=https%3A%2F%
2Fwww.cl.df.gov.br%2Fgl%2Fmais-lidas%3Bjsessionid.
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Um dos trabalhos argumenta que a construcdo de uma identidade a partir da
informacdo do gene é fonte de aglutinacdo das pessoas e a consequente formacdo de
uma associacdo. Constituida a associacdo, seus elementos logo percebem a influéncia
das induastrias farmacéuticas e do pensamento que o lucro conseguido a partir das
relacBes sociais ndo se restrinje ao lucro financeiro (Portugal, 2007).

E possivel notar que, independente do assunto especifico, todos os artigos
convergem para a evidenciacdo da diversidade e capilaridade das atividades das
associagdes e as relacBes que possuem com 0s outros atores do campo — governo,
industria farmacéutica, academia, familias e pessoas que convivem com algum

diagnostico de doenca rara.

Para drogas 6rfés

Além de ser o tema mais encontrado, também € o que possui a maior diversidade de
abordagens. O trabalho de Dallari (2015) é voltado para discutir o tema das drogas
orfas. Em seu argumento, para mitigar a conflitualidade ética na produgdo de drogas
orfas, conclui que todos os atores do campo devem estar representados na elaboragdo de
politicas tanto para pesquisas sobre as doencas quanto de politicas para o
desenvolvimento de drogas oOrfds. Esse argumento pode ser observado nos atuais
projetos internacionais para o desenvolvimento de tratamentos medicamentosos para
drogas 0Orfds, como o projeto internacional IRDIRC (International Rare Disease
Research Consortium). Sdo participantes deste consorcio especialistas de diferentes
areas, representantes de governo, de associacdes civis e da industria farmacéutica.

A necessidade de realizar pesquisa em parceria também pode ser captada nos
trabalhos da UFRGS. Capitaneado por um/uma pesquisador/a do Servico de Genética
ou Departamento de Genética da universidade, os artigos sempre envolvem outros
departamentos da universidade, seja da area da saude, da economia ou da ciéncia social.
Também foi a Unica instituicdo, dessa pesquisa estruturada, que alarga a presenca a
atores de fora da academia, como a APAE e uma prefeitura municipal. Ressalta-se que
essa diversidade de autores/as ndo é encontrada nas demais publica¢fes desta pesquisa
estruturada. Ainda, percebe-se que a UFRGS pode ter parceria com, por exemplo, dois
departamentos diferentes de uma mesma universidade e esses mesmos departamentos
ndo possuem trabalhos em conjunto. Neste ponto, Boy e Shramm (2009) enfatizam que

0 campo das doencas raras € tanto um campo evidente da colaboracdo entre os
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profissionais da Genética e da Saude Pudblica quanto, principalmente, de limites e
atencdo para ndo se repetir as medidas eugénicas do passado.

Em um enfoque diferente dos trabalhos direcionados para a necessidade de
producdo de pesquisas e aprovacdo de legislacdo especifica, Paumgartten (2016) clama
pela atencdo da forte influéncia da industria farmacéutica, em especifico da Interfarma,
na formulacdo de politicas que favorecem a industria na producdo e comercializacdo de
drogas oOrfas. Importante apontar que o autor ndo demoniza o trabalho de lobby das
industrias, mas alerta que ele é executado sem clareza e, na maioria das vezes, voltado
para beneficios proprios do mercado e dos legisladores. Assim como captado em outra
publicacdo (Barbosa e Portugal, 2017), Paumgartten chama a atencdo que a falta de
clareza nas relagbes entre os atores do campo das doengas raras, potencializa a
possibilidade das AssociacBes Civis agirem em beneficio das préprias industrias. Esse
trabalho mais os outros encaixados no eixo das drogas Orfds, levantam uma questdo
interessante para ser discutida em outro local. Se a atuacdo das associagdes brasileiras
para doengas raras diverge de suas congéneres internacionais, principalmente da
Eurordis, por possuir um grande foco na aprovacao de medicamentos, pode-se dizer que
o trabalho de advocacy, que dizem realizar para o interesse dos pacientes, esta mais
préximo do trabalho de lobby para as demandas das indUstrias farmacéuticas?

Os temas que se caracterizam sob o eixo das doencas raras também apresentam
controvérsias. La Vega et al. (2013) e Oyola-Garcia et al. (2014), consideram que as

enfermedades olvidadas estdo fora do interesse das industrias farmacéuticas.

[...] Estas ultimas [enfermedades olvidadas], en algunos casos, son exclusivas de
los paises en desarrollo. En ellas, la industria farmacéutica no tiene interés de
hacer ni producir medicamentos por los escasos incentivos que ofrece el mercado
o el reducido numero de casos para hacer investigacion, entre otros factores.
(ibidem: 808)

Conforme a Agéncia Fiocruz,” enfermidades olvidadas referem-se as conhecidas
doengas negligenciadas e, portanto, corroboram com a constatacdo que as doencas
negligenciadas ndo conseguem o interesse da industria farmacéutica. No entanto, no

Brasil, as doencas negligenciadas ndo fazem parte das doencas raras. E ndo interesse, da

7 Ver https://agencia.fiocruz.br/doen%C3%A7as-negligenciadas (consultado a 02.10.2019).
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industria, as doencas raras baseia-se na sua baixa prevaléncia na populacao (Silva et al.,
2015). O cruzamento entre as doencas negligenciadas e doencas raras geram uma
afirmacgdo errada sobre a falta de interesse das industrias farmacéuticas. Se para as
primeiras a falta de interesse do mercado se justifica por se tratar de doencas que
atingem, principalmente, paises distantes da geopolitica do poder, para as doencas raras
as afirmagdes da mesma falta de interesse sdo, no minimo, defasadas.

A industria farmacéutica sinaliza os ganhos com o mercado das drogas Orfas
desde o inicio da década. Segundo o Orphan Drug Report 2017, (EvaluatePharma,
2017), este mercado, crescera 11,1% ao ano até 2022, com previsdo de chegar a US $
209 bilhdes no valor de vendas. O que significa um crescimento de mais que o dobro do
mercado global de medicamentos prescritos, o qual devera crescer 5,3% no mesmo
periodo. Em 2022, a comercializacdo dos medicamentos 6érfaos vai representar 21,4%
das receitas globais, ante a 6% em 2000. O avanco dos ganhos da industria farmacéutica
com as drogas 0rfas, desde o inicio dos anos 2000, somente ndo foi maior que os ganhos
referentes aos medicamentos genéricos.

Diante das divergéncias sobre o que se entende por doenca rara e o interesse da
industria, € preciso uniformizar o discurso sobre as doencas raras. Porque,
especificamente para o entendimento brasileiro, o interesse da inddstria sobre o campo é

real e declarado ha quase 20 anos.

Para paciente/familia

Os trabalhos pertencentes ao tema Paciente e Familia buscam ndo somente entender o
significado de uma doenca genética para a familia e para o prdprio individuo como,
também, identificar os itinerarios empreendidos para a busca de tratamento. Esses
trabalhos indicam a participacdo familiar e a judicializacdo como partes integrantes dos
itinerarios e concluem que a busca coletiva por melhores condi¢des para a pessoa com 0

diagndstico é a saida mais racional para o exercicio das atividades conjuntas.

Para modelos de atencéo
Os temas do modelo de atengdo possuem artigos para apresentacdo dos resultados e
divulgacdo dos servigos de atendimento de pessoas com doencas raras, como um dos
trabalhos da UFRGS.

Quirland-Lazo et al. (2018), realizam uma revisao sistematica para perceber as

semelhangas e as diferengas das experiéncias internacionais sobre os modelos de
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atencdo para pessoas com doencas raras. De acordo com o trabalho, os modelos de
gestdo podem ser organizados em nove eixos: 1. politicas, legislacbes e aspetos
administrativos; 2. definicdo e codificacdo de doencas; 3. pesquisa e ensino; 4. centros
especializados, centros de exceléncia e redes de atendimento; 5. diagndstico, triagem,
prevencdo e promocao; 6. inclusdo de medicamentos orfaos; 7. reabilitacdo e cuidados
paliativos; 8. organizacdes de pacientes, grupos ou redes de apoio; 9. apoio sécio-
sanitério (inclusdo laboral e educativa). Este trabalho é um inicio importante para as

investigacOes que possuem os modelos de gestdo como tema de interesse.

Concluséo

A informacgdo obtida por meio dos resultados desta pesquisa estruturada, permitiu
identificar os quatro eixos que se constituem como de interesse das investigacoes
realizadas na area da Saude Coletiva para o campo das doencas raras: Associacdo de
Pacientes, Drogas Orfas, Modelos de Atencéo e Paciente/Familia. A constatacio desses
eixos indica linhas de estudos que devem ser vistas de maneira complementar e que 0s
trabalhos de um eixo influenciam e sdo influenciados por outro(s). O que resulta no
entendimento de ser um campo dinamico, ja com linhas de estudo demarcadas e a
atencdo concentrada nos assuntos tangentes as drogas orfas. Por fim, esse trabalho tem a
potencialidade de indicar um necessario arejamento dos temas abordados para o campo

e a uniformizacao de entendimentos sobre o que é a propria doenca rara.
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ANEXO
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Associacdo APAE, Bahia, Brasil

Centro Universitario Ritter dos Reis, Brasil

Cornell University, New York, United States of America
Fiocruz, Brasil
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Pontificia Universidad Catolica Argentina
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