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RESUMO

Objetivo: O artigo preocupa-se em ampliar a
compreensao sobre conflitos éticos vivenciados
por pacientes de doengas raras, identificando
os principais fatores de vulnerabilidades em
itinerarios terapéuticos de pessoas que vivem
nessa condicdo. Método: Para tanto, realizou-se
uma revisao integrativa da literatura desenvolvida
nas bases de dados internacionais, publicada
entre os anos de 2000 a 2016, compreendendo
os idiomas portugués, inglés e espanhol.
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Resultados e discussao: Os resultados, a partir
da analise qualitativa dos estudos selecionados,
possibilitaram identificar os seguintes fatores
de vulnerabilidades: falta de informacgdes;
despreparo profissional; dificuldade de se chegar
a um diagnéstico; longos caminhos percorridos/
diversos servigcos de saude; faltam privacidade
e autonomia na participagdo em pesquisas de
doencas raras; dificuldades de tratamentos e/
ou tratamentos de auto custo; dificuldades
financeiras/empobrecimento; falta de organizagéo
e estrutura dos servigos de saude; acolhimento
diferenciado seja por discriminagao, privagbes
e/ou estigmatizagdo, e sofrimento emocional.
Conclusao: Ao discutir essas diferentes
dimensdes da vulnerabilidade a partir do campo
da bioética, o artigo conclui pela necessidade
de abordar os itinerarios terapéuticos a partir de
novas perspectivas interdisciplinares, buscando
garantir o respeito ao direito a vida, a saude e a
protecdo da dignidade das pessoas que vivem
com doengas raras.

Palavras-chave: Doenca Rara; Vulnerabilidade;
Itinerario Terapéutico; Bioética.

ABSTRACT

Objective: The articleiis concerned with broadening
the understanding of ethical conflicts experienced
by rare disease patients, identifying the main
vulnerability factors in the therapeutic itineraries of
people living in this condition. Method: For that,
an integrative review of the literature developed
in the international databases, published
between the years 2000 to 2016, comprising
Portuguese, English and Spanish languages
was carried out. Results and discussion: The
results, based on the qualitative analysis of the



selected studies, made it possible to identify the
following vulnerability factors: lack of information;
Professional  unpreparedness; Difficulty in
reaching a diagnosis; Long paths covered / various
health services; Lack of privacy and autonomy in
participating in rare disease research; Difficulties
of treatments and / or treatments of auto cost;
Financial difficulties / impoverishment; Lack of
organization and structure of health services;
Discrimination, deprivation and / or stigmatization,
and emotional distress. Conclusion: In discussing
these different dimensions of vulnerability from
the field of bioethics, the article concludes by the
need to address of therapeutic itineraries from new
interdisciplinary perspectives, seeking to ensure
respect for the right to life, health and protection of
the dignity of People living with rare diseases.

Keywords: Rare  Disease;
Therapeutic Itinerary; Bioethics.

Vulnerability;

INTRODUGAO

Conforme a Portaria n° 199 de 30 de
janeiro de 2014 do Ministério da Saude, ndo ha
definido um numero exato de Doencas Raras
(DR) conhecidas, chegando a cerca de seis a
oito mil tipos diferentes, onde 80% sao advindas
de problemas genéticos e as demais de causas
externas', acometendo em torno de 13 a 16
milhdes de pacientes no Brasil?, e de acordo com
dados da Organizagdo Mundial de Saude (OMS),
chegam a aproximadamente 400 milhdes de
pessoas afetadas em todo o planeta®.

O préprio nome “doenga rara” traz consigo
a designacgao de raridade, ou seja, de algo que é
infrequente, que foge a norma, marcando de modo
muito particular a vida das pessoas que vivenciam
ou convivem com uma DR. A raridade dessas
doencas resulta em consequéncias que agravam
ndo apenas as situagdes bioldgicas relacionadas
aos diagnosticos 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 doenga™.

Assim, compreender as vulnerabilidades
nos itinerarios terapéuticos (IT) percorridos por
pessoas que vivem com doengas raras torna-se
um desafio que envolve ndo apenas aspectos

clinicos, sanitarios e epidemiologicos, mas
também - ou sobretudo - éticos. Estes itinerarios
sdo caracterizados por uma sucessao de etapas,
representando o caminho, muitas vezes longo,
percorrido na busca por um diagndstico e
tratamentos possiveis.

A vulnerabilidade, entendida como uma
caracteristica “‘que pode ser aplicada a qualquer
ser vivo que, enquanto tal, pode ser “ferido™,
torna-se um problema especial para as pessoas
que vivem com DR, uma vez que nestas pessoas
a “ferida” ndo é uma possibilidade, mas um fato.

Embora o conceito de vulnerabilidade
seja demasiadamente amplo e constantemente
modificavel, aqui serd empregada a ideia da
vulnerabilidade correlacionada a individuos e
grupos com maior grau e condi¢des de exposi¢ao ou
susceptibilidade a ferir-se do que outros®, seguindo,
a indicacdo adotada pela Declaracido Universal
sobre Bioética e Direitos Humanos (DUBDHY)'.

Ao transitar em meio as tematicas
envolvendo os itinerarios terapéuticos em DR a
partir do campo tedrico e normativo da bioética,
busca-se apontar para problemas significativos
que envolvem aspectos como o0 respeito a
dignidade humana, o direito a saude, a protecao
de vulneraveis e o envolvimento coletivo por meio
de processos solidarios? 10,

Desta forma, este estudo teve por objetivo
ampliar a compreensao sobre conflitos éticos
envolvendo doengas raras, identificando os fatores
de vulnerabilidades em itinerarios terapéuticos de
pacientes que vivem nessa condigdo.

METODOS

Trata-se de uma revisdo integrativa da
literatura, que € uma abordagem a qual permite
a combinagcdo de diversas metodologias,
proporcionando a sintese de conhecimento e a
incorporacdo da aplicabilidade de resultados de
estudos significativos na pratica, com etapas pré-
determinadas, tal como definidas por Whittemore
e Knafl". Inicialmente foram definidos o tema da
pesquisa, a pergunta norteadora e os descritores
para realizagdo do levantamento bibliografico.
A pergunta foi definida do seguinte modo: quais
os fatores de vulnerabilidades em itinerarios
terapéuticos de pacientes com doencas raras?



Paraolevantamento do material bibliografico,
as buscas se deram no periodo de dezembro
do ano de 2016 a janeiro de 2017, utilizando as
seguintes combinagdes de descritores: “doenca”
AND “rara” AND “vulnerabilidade”; “doenca rara”
AND “vulnerabilidade”; e “doenca rara” AND
“itinerario terapéutico”. As palavras chave e
suas combinagdes foram buscadas nos idiomas
portugués, inglés e espanhol nas bases de
dados Pubmed, Scielo e Lilacs, e somente em
portugués, na base do Scholar Google (devido
a demasiada abrangéncia da base). A partir
destes, foram encontrados um total de 626
estudos, sendo realizada entdo, a leitura de
seus titulos e eventualmente seus resumos para
identificar especificamente o assunto em questéo:
vulnerabilidades em itinerarios terapéuticos em
doencas raras.

Para tanto, foram definidos os seguintes
critérios de inclusdo: estudos contemplando o
problema, ou seja, fatores de vulnerabilidade
relacionados ao itinerario terapéutico de doencas
raras; publicagdes disponiveis on-line e em texto

completo; publicados entre os anos de 2000 a
2016; compreendendo os idiomas portugués,
inglés e espanhol. Os estudos duplicados,
0S que nado se encontravam relacionados
diretamente com itinerarios terapéuticos,
estudos que tratassem estritamente do aspecto
clinico da doenca, estudos que contemplassem
doencas nao raras e publicagdes relacionadas as
especificidades descritivas das doengas foram
excluidos desta analise.

RESULTADOS

A aplicagao do método resultou em um total
final de 13 estudos que foram integrados a revisao,
onde dois (2) se deram a partir dos descritores
“‘doenca, rara AND vulnerabilidade”, sete (7) em
“‘doenca rara AND vulnerabilidade” e seis (6) em
“‘doenca rara AND itinerario terapéutico”, sendo
que dois destes apareceram repetidamente nas
duas ultimas combinagdes, conforme apresentado
na figura 1.

Figura 1. Processo de selecao dos estudos nas bases de dados
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Os artigos foram

organizados

sequencialmente, de acordo com o ano de

publicacdo em ordem decrescente,

sendo

dispostos conforme esta ordem seus titulos,
autoria, ano de publicagdo, tipo de publicacdes
e periddicos ou instituicdes nos quais foram

publicados; conforme Quadro 1 abaixo.

Quadro 1. Caracterizagao dos estudos quanto aos titulos, autores, ano de publicacdo e periédicos ou

instituicdes publicadas.

Titulo

1. ou should at least ask'. The expectations, hopes
and fears of rare disease patients on large-scale data
and biomaterial sharing for genomics research

2. Cuidar na situacio de adoecimento raro; vivéncia da
familia e sua busca por amparo dos servicos de salde

3. Doencas Raras: representacio e desafios

4. Linhas de Cuidado e Itinerdrios Terapéuticos para
Doencas Raras no Distrito Federal

5. Doencas raras: itinerdrio diagnostico e terapéutico
das familias de pessoas afetadas

6. Relagio entre familias de pessoas com doengas

raras e os senvicos de salde: desafios e possibilidades

7. Cuidado Integral aos Pacientes com Doencgas Raras
no Hospital Universitario de Brasilia — Subsidios para
a Criacéo do Ambulatorio de Doengas Raras

&. Estudo da vivéncia subjetiva da doenca em doentes
com Osteogénese Imperfeita e suas familias

9. Dia Mundial das Doengas Raras 2013

10. Treatment satisfaction and health status in patients
with systemic sclerosis

11. O significado de uma organizacio de apoic aos
poriadores e familiares de fibrose cistica na
perspectiva das familias

12. Qualidade de vida de adolescentes com
osteogénese imperfeita em fratamento no |nstituto
Fernandes Figueira/FIOCRUZ

13. O direito & saide dos portadores de doencas raras
e a necessidade de politicas plblicas para a efetivacio
deste direito

Autoria

McCormak, P.
et all2,

Soares, J. L.
et alld,

Fragoso, A. X
Silva, A. M. C.
S1s

Barbosa, L. A ;

5S4 de, N. M5

Luz, G. 5. et
al'f.
Luz, G. 517

Rosa, W. V.
518

Spares, K.
S 1.

Varios Autores

Rehberg, P. et

al?t,
Luz, G. 5. et
al?.
Martins, A.
J.22
Maia, C. D.
Memdra, M.
53

Fonte: os autores - *NCD: Nao Consta Descri¢ao

Ano de
publicagao

2016

2016

2016

2016

2015

2014

2014

2013

2013

2012

2011

2011

2009

Tipo de

publicagbes

Artigo
Cientifico

Artigo
Cientifico

Artigo
Cientifico

Artigo
Cientifico

Artigo
Cientifico

Tese

Trabalho de

Conclusdo
de Curso

Dissertagio

*NCD

Artigo
Cientifico

Artigo
Cientifico

Tese

Artigo
Cientifico

Periodico/f Instituicio

European Journal of Human
Genetics

Sande e Sociedade

4" Encontro Internacional
de Palitica Social
11% Encontro Macional de
Palitica Social

Tempus, Actas de Saide
Caletiva

Acta Paulista de Enfermagem

Universidade Federal do Ria
Grande

Universidade de Brasilia

Universidade de Lisboa

Centro de Documentacio e
Informacdo
Coordenacao Edicbes Camara

JDDG Journal of the German

Texto Contexto Enfermagem

Fundacio Oswaldo Cruz
Instituto Femandes Figueira

Revista Opinido Juridica



Por fim, os estudos selecionados foram
dispostos em uma tabela contendo métodos dos
estudos, objetivos e conclusbes destes estudos,

conforme

inferidos pelos autores,

0s quais

possibilitaram a aparicdo de diversas formas
metodoldgicas, conforme Quadro 2.

Quadro 2. Caracterizagdo dos estudos quanto ao método de estudo, objetivos e conclusdes.

Método de Estudo

1*. Estudo
exploratorio por
meio de grupo focal

2* Estudo de
abordagem
compreensiva

3*. Pesquisa de
abordagem
gualitativa,

bibliografica e
empirica

4*. Estudo
qualitativo com
caracteristicas

exploratorias

5*. Estudo
exploratério, com
abordagem
qualitativa

6*. Estudo
exploratério,
descritivo de

natureza qualitativa

7*. Pesguisa
qualitativa de
natureza
exploratiria e
descritiva

Objetivo

Documentar as esperancas, expectativas e preocupacbes
dos pacientes com doencas raras, como identificados
pelos proprios participantes, na mudanca da paisagem do
uso generalizado da sequenciacio da proxima geracdo
(NGS) e na partilha internacional de dados.

Compreender a vivéncia familiar ne cuidade a crianca com
sindrome rara, bem como, sua busca por amparo dos
servicos e profissionais de sadde.

Descrever sobre a representacio das doengas raras para
os Profissionais de Sadde e Responsaveis ou Familiares
de criancas com alguma Doenca Rara, além de conhecer
sobre os desafios ou dificuldades vivenciadas por essa
populacdo.

Analisar o itinerdrio terapéutico para pessoas que
necessitam de atendimentos especificos em genética e
doencas raras no Distrito Federal € o fluxe de servicos de
salde na rede publica do DF.

Caracterizar o ifineraric diagndstico e terapéutico
realizado pelas familias de pessoas com doencas raras,
ne ambito da rede de servicos publicos brasileiros.

Aprofundar o conhecimento acerca dos desafios
enfrentados pelas familias de pessoas com doengas
raras, com énfase na relagio com os servicos de saude.

Identificar as perspectivas da rede de cuidado as pessoas
com doencas raras no Hospital Universitario de Brasilia,
estabelecendo seus enlaces com a rede de sadde do
Distrito Federal; e sistematizar elementos para propor a
criagde de um ambulatéric no HUB para acolhimento de
pacientes diagnosticados com DR.

Caonclusao

Mesta analise, estabelecemos que pacientes de
doencas raras e pais veem seus relacionamentos com
pesquisadores como motivados por interesses comuns,
e 0s participantes estdo dispostos a disponibilizar suas
amostras e dados aos pesquisadores, desde que essa
agio seja tratada com respeito e reciprocidade.

Para ampliar a capacidade resolutiva, os
servicos/profissionais de salde precisam pdr em
movimento nogdes diferenciadas de tempo e

temporalidade, de maneira a reconsiderar os tempos
protocolares e rigidamente formalizados, num esforgo
de abarcar a temporalidade do viver e do cuidar de
criancas com outras normalidades.

Esta pe=squisa direciona para reflextes sobre a garantia
das politicas para o atendimento das doencas raras,
principalmente no que se refere ao Centro de
Referéncia, oferecendo desta forma, longevidade e
bem-estar para estes usuarios. Os Centros de
Referéncia a serem habilitados s&o de suma importancia
para um diagndstico rapido e correto das pessoas com
Doencas Raras, evitando assim, anos de sofrimento e
angustia pelos usuarios e familiares.

Este estudo visa contribuir principalmente com as
pessoas diagnosticadas com algum tipo de doenca rara,
aléem de apresentar as dificuldades enfrentadas e
beneficiar o usuario de forma integral e universal.

O acesso aos servicos especializado possibilitou a
obtencéo do diagndstico da doenca rara. O tratamento
foi um desafio, pois ha poucos medicamentos
disponiveis na escolha terapéutica para essas doencas.
A judicializacBo foi fundamental para o acesso e a
manutencio terapéutica.

Considera-se que este estudo possibilitou mostrar que
ao trabalhar com doengas raras, o foco ndo é apenas a
pessoa afetada e sim, uma situagio de crise familiar que
precisa ser reconhecida. Cuidar das familias de pessoas
com doengas raras & inclui-las na rede de servigos de
salde e social; & discutir juntos sobre as possibilidades
e desafios presentes no microssistema familiar.

O que se pode concluir desta pesquisa & gue ha um
anseio por parte dos usudrios que tem doencas raras (eu
inclusive) em ter um local onde possam receber
atendimento e diagndstico humanizade e preciso,
respeitando suas paricularidades e acima de tudo, a
sua privacidade.



&*. Estudo
qualitativo,
exploratdrio e
Transversal

9*. Resultado de
um dia de acéo que
foi realizado na
Camara dos
Deputados {2013)

10*. Estuda
transversal

11*. Pesquisa
qualitativa, com
aproximacio do

referencial
fenomenoldgico

12*. Estuda
exploratdrio-
descritivo, com
abordagem
quantitativa e a
qualitativa

13*. Método
dedutivo partindo
de pesquisa
bibliografica

O estudo da vivéncia subjetiva da doenca em doentes com
osteogénese imperfeita e suas familias.

Trés textos gue buscam clarear a realidade de quem
convivemn com as doencas raras.

Andlise descritiva das coortes dermatologicas de
Esclerose  Sistémica em termos de  dados
zsociodemaograficos e especificos da doenca e de
diferentes determinantes da qualidade de vida; recolher
dados sobre a prestacio de cuidados de sande nas
coortes; Avaliacio da satisfacio do fratamento e fatores

influgnciadores.

Compreender o significade de uma organizacio de
pacientes as familias com portadores de fibrose cistica.

Avaliar a qualidade de vida dos adolescentes inseridos no
programa de tratamento com bisfosfonatos {pamidronato
e alendronato) do Instituto Femandes Figueira/Fiocruz

Tratar da insuficiéncia na abordagem, dos portadores de
doencas raras, pelo Sistema Unico de Sadde (SUS) e
justificar a premente necessidade de politicas publicas
que considerem as particularidades desse grupo de
pacientes.

Fonte: os autores.
*Os numeros apresentados no quadro 2 se referem aos artigos referenciados no quadro 1.

Este estude permitiv um conhecimento  mais
aprofundado sobre a Osteogénese Imperfeita e espera-
se que possa contribuir para a adequacio das
intervencdes com estes pais e estas criancas.

A publicacdo desses trabalhos é uma forma de gerar
informacéo sobre as doencas raras. E, tambéem, um
mecanismo que utilizo para cumprir a minha funcio
parlamentar de ouvir e atender as demandas que me
chegam.

A satisfacio do tratamento foi media e correlacionada
com o sentido de competéncia profissional do médico
ascistente. Em pacientes SSc, uma qualidade de vida
relacionada & sadde diminuida, bem como dor e
evidéncia de depressdo sdo comuns e parecem ser
tratados inadequadamente. Mo entanto, o SOC indica
uma menor vulnerabilidade geral.

Caonclui-se que o compartilhamento da experiéncia das
familias & crucial para o enfrentamento da doenca e que
a associacio de pacientes foi fundamental para aceitar
a doenca de forma mais branda e com expectativa de

gualidade de vida.

Este estudo permitiu conhecer a avaliacio da qualidade
de vida de adolescentes com Ol, através da perspectiva
dos proprios adolescentes. Destaca-se a importancia de
ter sido valorizada a condiciio do adolescente como
sujeito de pesquisa, & como respondente do WHOQOL-
100 e participante do grupo focal, sem a mediacio de
Seus responsaveis.

Mo Bragil, oz meios ofertados para gue os pacientes em
guestdo tenham acesso 4 saude s8o ainda insuficientes,
e apesar da atuacio destacada de Poder Judicidrio ao
garantir tal direito, hd necessidade de abordagem do
praoblema por meio de politicas pablicas mais incisivas.

Quadro 3. Principais fatores de vulnerabilidades encontradas nos estudos

Categorizagdo

Yulnerabilidade no
acesso a salde

Yulnerabilidade

social

Yulnerabilidade

moral

Fatores de Vulnerabilidades

Falta de informactes
Despreparo profissional

Dificuldade de se chegar a um diagnodstico

Longos caminhos percorridos/ diversos servicos de satide

Participacdo em pesquisas

Dificuldade de tratamento/ Tratamentos de alto cusio

Dificuldades financeiras/empobrecimento

Falta de organizacéo e estrutura dos servigos de salde

Sofrimento emocional

Fonte: os autores.
* Os estudos se encontram numerados conforme numeragdes dispostas nos quadros anteriores.

Acolhimento diferenciado: discriminacéo, privacbes, estigmatizacdo

Estudos de
| Referéncia

4.5,6;7;8 9,11 12
| 23578910 12
| 3,6, 79 11

2.4 56,7
1

3,5 6,7,8 91013
3;5,6; 11

6,7

2,712

6; 11



DISCUSSAO

A analise dos estudos permitiu identificar
diferentes fatores de vulnerabilidade diante dos
itinerarios percorridos por pacientes e familiares
de DR, muitas vezes encontrados de forma
em comum entre os estudos, ou em outras,
vindo a acrescentar de forma colaborativa com
informacdes relevantes em face do assunto.

Estes fatores foram identificados de modo
integrativo, sintetizados e dispostos em forma de
quadro, onde foram subdivididos em categorias
e subcategorias para analises e discussodes.
Na sequéncia (Quadro 3) identificam-se tais
fatores de vulnerabilidade, com terminologias
aproximadas entre os textos, seguidas de suas
referéncias (dispostas numericamente conforme
tabelas anteriores).

Vulnerabilidade no acesso a saude

A nogado de vulnerabilidade no acesso a
saude se caracteriza por uma gama de fatores que
contribuem para o aumento da suscetibilidade de
agravos em saude. Estes estdo aqui expressados
pela falta de informacao, o despreparo profissional,
a dificuldade de se chegar a um diagndstico,
longos caminhos percorridos em diversos servigos
de saude, e a participagdo de pacientes em
pesquisas, conforme discussoes a diante.

A respeito da falta de informacao, surgiram
apontamentos referindo que pacientes e familiares
constantemente se deparam com a falta de
informagbes ou com informagdes desconexas,
seja por parte de profissionais ou pelos servigos de
saude em geral, gerando assim certa impoténcia
diante destes lapsos, provocando a diminuicao
das possibilidades de se encontrar um melhor
caminho a ser seguido.

A falta de informagdo gera angustias em
quem delas depende, especialmente ao se tratar
do campo da saude. A acessibilidade a informacao
precisa € um principio basico de comunicacgao,
assim como é indispensavel a interacdo entre
profissionais e usuarios, e a falta delas, pode
acarretar questionamentos pessoais, muitas
vezes sem resposta?'s. Monsores® corrobora com
o campo das DR ao apontar que a informacao
esta e devera estar sempre presente em todas
as discussbes as quais envolvem as DR, pois
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as pessoas envolvidas neste ambito carecem
de saber onde, quando e a quem buscar para
Ihes auxiliar, sem que sejam prejudicados com
tratamentos e/ou diagndsticos equivocados e que
melhor lhes embasem na busca pela garantia de
seus direitos.

No mesmo sentindo surge o despreparo
profissional, citado em oito dos estudos
analisados, o qual gera preocupacdes, com a
caréncia ou o pouco conhecimento disponivel e
a falta de qualificagdo/formacédo de profissionais
de saude para atuar no campo das DR. Para
Luz' a qualificagdo e a instrumentalizacdo de
profissionais, para que estes conhegam e possam
trabalhar com pacientes e familiar de DR pode
auxiliar no itinerario percorrido por este publico,
sejam eles em atencéo primaria ou em servigos
de referéncia.

E um estudo realizado por Fragoso e Silva',
os participantes relatam que existem profissionais
gue ndo conhecem a respeito da DR, e que sio
poucos ainda os estudos cientificos nesta area, os
préoprios profissionais reconhecem que ha muito
que se aprender e que para um atendimento eficaz
seria necessario conhecimento e atendimento
multidisciplinar, com constante atualizagdo dos
profissionais de saude, para que desta forma, seja
possivel uma melhor interagao entre profissional
e usuario.

Com relagdo a formacgdo de profissionais,
destaque-se que com excegcdo de disciplinas
voltadas a genética clinica, ainda ha pouca
formagado especifica para DR, comprometendo
consideravelmente as consultas e atendimentos e
ampliando as buscas por atengdo em saude em
lugares diversificados’®.

Dentro do contexto em acesso a saude, os
itinerarios perante os diagnosticos foram relatados
como mais longos e arduos, tanto profissionais
quanto pacientes e familiares, sdo citados como
forte obstaculo, principalmente em decorréncia
do tempo que se leva para chegar até ele,
perpassando durante esta trajetoria por inumeros
servicos e profissionais de saude. Percebe-se que
muitos casos tém seu inicio em unidades basicas
de saude, em outros casos a busca se inicia com
aparecimento de sinais e sintomas durante a vida,
e em ambos 0s casos, o diagndstico conclusivo
quando atingido, pode levar de poucos meses a
muitos anos para sua obtengao.
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No estudo realizado por Fragoso e Silva',
foram aplicados questionarios sobre dificuldades
vivenciadas por paciente de DR, onde uma
geneticista cita o diagnostico como um forte
entrave, pois para se chegarem até ele, os
pacientes dependem de fatores como tempo de
espera para consultas com especialistas e/ ou
equipes multidisciplinares, para um diagnostico de
DR diferentes laudos sdo necessarios.

O toépico “longos caminhos percorridos”
se apresenta como um dos mais cansativos e
desgastantes na trajetéria de quem vivencia ou
possui alguém proximo com alguma das mais
de 7.000 DR existentes. Sao mencionadas
como longas peregrinagdes, trajetos cansativos,
batalhas continuas, idas e vindas aos servigos de
saude, momentos estressantes, entre outros. Seus
caminhos indicam a realidade itineraria percorrida
por esta populagdo, que sofrem diariamente
conflitos, desgastes e prejuizos biopsicossociais,
e ficam a mercé dos servigos de saude, sem um
direcionamento adequado, ou se quer de respostas
aos seus questionamentos, tornando-os ainda
mais vulneraveis diante da situagao vivenciada.

Numerosas sao as etapas percorridas por
pacientes de DR, a primeira delas é conseguir
chegar a um diagndstico, o que por vezes vem
a colocar a vida dos afetados em risco, além de
gerar consequéncias inoportunas como atrasos
inuteis, uma série de consultas e prescrigoes
medicamentosas e tratamentos inadequados ou
mesmo prejudiciais, ou seja, durante muito tempo
0 paciente acaba recebendo tratamentos para
outras doencas, baseados apenas em sintomas?.

Considerando as buscas por formas
alternativas de se alcangar algum tipo de atencédo
em saude, muitos pacientes veem a participacao
em pesquisas como uma das formas mais rapida
de se ter acesso ao tratamento. O primeiro
estudo disposto nas tabelas (estudo 1) aponta
uma importante mencao referente as pesquisas
realizadas com pacientes de DR. Os participantes
das pesquisas realizada no estudo se mostravam
interessados em compartilhar seus dados, porém,
ao mesmo tempo preocupados com questdes
relacionadas a privacidade e autonomia dos
envolvidos, mostrando assim a necessidade do
estabelecimento de respeito e reciprocidade entre
pesquisadores e participantes.
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Conforme os dados de pesquisas sdo
compartilhados e utilizados por pesquisadores
de todo o mundo os participantes comegcam a
perceber a diminuicdo do controle sobre suas
informagdes de sua saude ou de sua familia. Desta
forma, a maioria dos participantes gostaria de
limitar o acesso aos seus registros a pessoas que
trabalham com pesquisa em saude, assegurando
assim, um nivel de protecdo e controle em
situagcdes de interacdo entre participantes e
pesquisadores’?.

A este respeito 8 DUBDH traz em seu Artigo
15°, o principio relacionado ao Compartilhamento
de Beneficios, aonde se refere que “os beneficios
resultantes de qualquer pesquisa cientifica e
suas aplicagdes devem ser compartilhados com a
sociedade como um todo”, sem que haja indevida
inducao aos participantes da pesquisa’.

Além do mais, deve ser levado em conta que
frequentemente os participantes sao vulneraveis
e precisam de protecdo devido a profundidade e
particularidadedoassuntoasertratado, poisapesquisa
pode gerar preocupac¢des com relacdo a privacidade,
ao consentimento e ao potencial de identificagao nos
resultados, exigindo que o pesquisador garanta a
confidencialidade do participante®.

A cerca do assunto, a DUBDH traz em seu
artigo 4° que “os beneficios diretos e indiretos a
pacientes, sujeitos de pesquisa e outros individuos
afetados devem ser maximizados e qualquer dano
possivel a tais individuos deve ser minimizado,
quando se trate da aplicacdo e do avanco do
conhecimento cientifico>. Bem como em seu
artigo 8° que “a vulnerabilidade humana deve
ser levada em consideragdo na aplicacédo e no
avanco do conhecimento cientifico [...] Individuos
e grupos de vulnerabilidade especifica devem ser
protegidos e a integridade individual de cada um
deve ser respeitada”.

Vulnerabilidade social

O termo vulnerabilidade social pode ser
caracterizada por diferentes concepcoes, entre elas
destacam-se questbes econdmicas, de saude e
ambientais. Para Monteiro?, sdo multiplos os fatores
gue constituem o contexto de vulnerabilidade social,
e de modo geral sdo movidos por transformagdes
societarias que acabam desencadeando mudancgas
de vida, evidenciando fragilidades.
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Ao ser mencionadas as dificuldades
e preocupagcbes com os tratamentos, estas
envolvem os mais diversos aspectos, sejam eles
os tratamentos medicamentosos, em sua maioria
de alto custo, seja pelas peculiaridades implicadas
no ato de “tratar” (cuidados, internagdes), ou
ainda, nas dificuldades envolvidas para se ter
acesso aos tratamentos e servicos de saude,
fazendo com que muitas vezes as familias ou o
paciente sejam tratados de maneira desigual,
devido as especificidades de cada patologia tida
como rara, e por sua condi¢do de raridade nem
sempre ha tratamentos especificos, resultando
constantemente na busca via judicial para a
obtencdo de uma melhor atengdo em saude, com
a garantia de seus direitos minimos enquanto
seres humanos.

ADUBDH apresenta, em suas consideragdes
inicias, que “todos” os seres humanos devem se
beneficiar de padrbes éticos nas ciéncias da vida,
ja no seu artigo 2° paragrafo Ill traz como sendo
um dos seus objetivos, o de “promover o respeito
pela dignidade humana e proteger os direitos
humanos, assegurando o respeito pela vida dos
seres humanos e pelas liberdades fundamentais,
de forma consistente comalegislagcéo internacional
de direitos humanos™. Nota-se que comumente,
antes de se conseguir acesso a um tratamento
digno, sao feridas a garantia constitucional e
principios da bioética, tais como a dignidade e
direitos humanos, o respeito pela integridade
individual, a igualdade, a justica, a equidade,
ou seja, observa-se claramente a presenca da
vulnerabilidade social diante de uma DR.

Embora a Constituigdo Federal garanta ao
cidadao o direito a saude como fundamental, sdo
percebidas falhas significativas entre seu exercicio
e as (in)disponibilidades do Estado, ao qual
compete “assegurar o exercicio pleno da cidadania
a todos os cidadaos, para que assim prevaleca a
dignidade da pessoa humana”. Devido as evidentes
falhas, a judicializagdo vem sendo utilizada de
forma crescente como meio para a busca da
garantia dos direitos, em especial a saude, sejam
eles individuais ou coletivos, passando por diversas
instancias judiciais como o Poder judiciario, o
Ministério Publico e a Defensoria Publica?’.

Ainda assim, é constante nos servigos de
saude que pacientes e familiares de DR sejam
tratadosdemaneiradesigual, “seusdireitosrelativos
ao acesso a servicos de saude de qualidade,
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a equidade, a resolutividade e a integralidade
das acdes nem sempre sao respeitados”, nao
impreterivelmente por preconceito, mas pela falta
de recursos fisicos e tecnoldgicos especificos para
o atendimento em condicdo de raridade'. Para
determinadas doencgas atualmente ndo existem
tratamentos conhecidos, sendo tratados somente
os sintomas, vindo a prejudicar seriamente o bem-
estar do paciente, afetando consequentemente a
qualidade de vida relacionada a saude, podendo
levar a outras consequéncias, como a depressao,
por exemplo?.

Devido a propria condicdo de raridade,
estes pacientes se encontram mais suscetiveis
as falhas dos sistemas de saude, tornando-os
consideravelmente mais vulneraveis, necessitando
assim, de abordagens diferenciadas®. Desta
forma, os contratempos e as lutas via judiciais se
tornam frequentes nas trajetérias destes pacientes,
desde a obtencao de um diagndstico preciso até o
acesso aos tratamentos.

O longo processo ao se deparar com uma
DR pode exigir, além de mudancas na rotina de
uma familia’®, mudancas socioeconémicas, por
exigir inumeros deslocamentos entre servigos,
evidenciando-se que os principais equipamentos
de saude de referéncia se encontram em grandes
centros'. Em conjunto com os deslocamentos,
os familiares ou acompanhantes veem ainda
necessidade de abandonarem o0s empregos
para acompanhar o0 paciente, gerando
consequentemente um desequilibrio financeiro.
As dificuldades financeiras evidenciadas decorrem
da prestacdo de cuidados, acompanhamentos
aos pacientes, bem como dos gastos gerados
com deslocamentos, custos medicamentosos
elevados, e ainda a necessidade de que algum
membro da familia abandone seu emprego para
se dedicar as necessidades fisicas e burocraticas
de um ente com DR, ou seja, além dos gastos, ha
uma redugdo dos ganhos financeiros na familia,
gerando assim um empobrecimento familiar.

Simultaneamente, vem ainda as questdes de
falta de organizacao e de estruturas (fisicas) dos
servicos de saude, bem como do ambiente como
um todo, para atender as demandas exigidas por
determinadas DR que tem como caracteristicas as
debilidades fisicas, que por ndo terem o preparo
adequado, dificultam ainda mais as vias de acesso
e atendimentos.
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Neste sentido, conviver com uma DR
contempla se deparar com a falta de organizagao/
estrutura de servicos de saude e do meio
ambiente, provocando insatisfacdo com o meio
onde vivem'”22, Para Unesco’ o referido segue-se
novamente de forma conflituosa com o estipulado
pela DUBDH em seu artigo 14°, que faz mengéao
a Responsabilidade Social como um de seus
principios, ao qual prevé o acesso a cuidados de
saude de qualidade, bem como a melhoria das
condicbes de vida e do meio ambiente, pois a
saude é tida como um bem-estar social e humano.

Vulnerabilidade moral

A vulnerabilidade moral, em sua
designacao aqui empregada, envolve problemas
que abrangem individuos e grupos que por sua
condicao (de raridade) sdo de alguma forma
excluidos, “estigmatizados, discriminados
negativamente e/ou nao reconhecidos em sua
dignidade e direitos enquanto agentes morais”,
ou seja, que sao moralmente mais suscetiveis ao
sofrimento do que outros?.

Possuir uma DR desencadeia, em muitos
pacientes, a presenca de vulnerabilidades morais,
diante de desconfortos emocionais em decorréncia
de toda a trajetéria vivenciada, trajetéria esta
que pode vir acompanhada de acolhimento
diferenciado, seja pelos servigos de saude, pelos
préprios familiares e por toda a sociedade em
geral, que de uma forma ou de outra acabam por
tratar pacientes com certa discriminagao e/ou
estigmatizacao (principalmente quando os efeitos
das patologias sao visiveis) ou até mesmo gerar
privagoes de atividades diarias. Conforme pode
ser observado no trecho a seguir: “Os pais buscam
acolher, com certa tranquilidade, os olhares e
impressodes das outras pessoas que ndo convivem
com ele, na tentativa de minimizar os desconfortos
em relacdo ao ser diferente, reduzindo, assim,
sofrimentos relacionados a uma situagdo de ndo
enquadramento do filho aos padrées impostos
como normais, tanto pelos profissionais de saude
quanto pela sociedade em geral”*.

Complementando o acima  disposto
Martins?? em um estudo realizado com pacientes
de osteogénese imperfeita (Ol), apontam que
alguns pacientes entrevistados consideram que
“os limites sdo impostos mais pela familia e pela
sociedade do que pela propria doenca”, e que
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passam a serem vistos por estes como pessoas
incapazes, sendo privados de fazer atividades que
uma pessoa “normal” (sem uma DR) faria.

Diante do exposto, solidifica-se a relevancia
da bioética frente as trajetérias em DR, em
especial a Bioética da Protecao, por relacionar-se
diretamente a “problemas morais envolvidos pela
vulneracdo humana, ou seja, a condi¢ao existencial
dos humanos que nao estao submetidos somente
a riscos de vulneracdo, mas a danos e caréncias
concretas”. A Bioética da Protec¢ao acolhe conflitos
e contextos da saude publica, compartilhando
problemas da humanidade em geral, em
especial aos que sofrem por exclusao social
e sao feridos no principio de justica, bem como
da qualidade e sacralidade da vida?®. A bioética
tem como finalidade “estimular o senso moral
individual e coletivo da humanidade a crescer em
conhecimento, admiragcdo, amor e respeito pela
vida” e pela saude de outrem®.

Notadamente, o cenario neste estudo mostra
a violagdo dos direitos humanos vivenciada por
estas pessoas. Assim, percebe-se a necessidade
de que esses pacientes sejam assistidos e
garantidos “pelo Estado Brasileiro, a igualdade de
oportunidades, sem avaliagdes equivocadas de
merecimento ou de responsabilidade pessoal™.
Cabe ao Estado esta preocupagdo comasaude e a
busca por sua preservagao, o que é imprescindivel
a dignidade humana®°.

Ponderando assuntos como o0s casos
das DR, a Bioética da Protecdo pode contribuir
significativamente, tendo ela o intuito de provocar
reflexdes acerca de meios de sobrevivéncia com
qualidade de vida, demonstrando preocupacodes
com cada ser e com seus sofrimentos, suas
limitacbes e assuntos referentes a mortalidade e
meios de sobrevivéncia pessoal, representando
assim a bioética como ética da vida. Podendo ser
pensada ainda como uma forma que visa o auxilio
aos que nao possuem capacidade para atingir
uma vida digna, moralmente correta, e essencial
para a convivéncia humana, conforme indicado
pelos direitos humanos?°.

Outro importante aporte pode ainda aqui ser
empregada, a Bioética de Intervencéo, que em sua
perspectivaampla, busca pela aplicacdo de valores
éticos diante de questdes sociais envolvidas
no processo de doenga, de forma coletiva ou
individual, que resultem em boas consequéncias,
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bem como valoriza de forma moral a resolugao
de conflitos diante de seus contextos gerais
e suas contraposicdes. Utiliza-se dos direitos
humanos contemporéneos como meio norteador,
“argumentando pelo reconhecimento do direito
coletivo a igualdade e pelo direito de individuos,
grupos e segmentos a equidade nas garantias
legais e no acesso real aos direitos humanos”. Nela
estdo inseridos assuntos de cidadania, e direitos
das pessoas e das sociedades e ndo somente das
garantias asseguradas pelo Estado®'.

Perante tamanha complexidade do assunto,
estudos voltados as DR vém crescendo em
nivel mundial, 0 que aumenta a relevancia deste
estudo, permitindo a possibilidade de analisar
a luz da bioética, ainda pouco explorada, e que
podem vir a contribuir consideravelmente no
auxilio a garantia dos direitos humanos de uma
populagédo vulnerabilizada diante da raridade de
suas patologias.

CONSIDERAGOES FINAIS

Embora infrequentes, as DR geram conflitos
éticos diarios na vida de seus pacientes, agravam
as dificuldades de acesso as redes de saude e aos
cuidados que lhes sdo necessarios, fazendo com
que pacientes e seus acompanhantes percorram
longas trajetérias na busca por atendimentos,
direcionamentos adequados ou respostas aos
seus conflitos, tornando-os ainda mais vulneraveis
diante da situacao vivenciada.

Os resultados deste estudo possibilitaram
identificar as especificidades de diferentes fatores
de vulnerabilidades, como a falta de informacdes;
despreparo profissional; dificuldade de se chegar
a um diagnéstico; longos caminhos percorridos/
diversos servicos de saude; falta de privacidade
e autonomia na participagdo em pesquisas de
doencas raras; dificuldades de tratamentos e/
ou tratamentos de auto custo; dificuldades
financeiras/empobrecimento; falta de organizacéo
e estrutura dos servicos de saude; acolhimento
diferenciado sejam por discriminagao, privagdes
e/ou estigmatizacao; e sofrimento emocional.

Os fatores de vulnerabilidades nos
itinerarios terapéuticos deste grupo populacional,
analisados a luz da bioética, evidenciam o anseio
de uma atencdo em saude de forma equitativa,
apontando para a necessidade de que novas
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politicas publicas possam ser inseridas e/
ouU que as ja existentes sejam implantadas de
forma direcionada as necessidades de pessoas
que vivem com DR, possibilitando assim, a
garantia do direito a vida e a saude para este
grupo sensivelmente vulnerabilizado por fatores
biologicos, sociais e morais.

Finalmente, ao considerar sobre estas
dimensodes éticas pouco exploradas pela literatura
cientifica, aponta-se para a necessidade de
gque novas pesquisas sejam realizadas neste
ambito, as quais possam vir a dar subsidios para
identificacao de possiveis mecanismos efetivos de
enfrentamento destas e de outras vulnerabilidades
enfrentadas nestas arduas trajetorias terapéuticas.
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