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Doencgas raras como categoria de classificacdo emente: o caso brasileiro
Doencas raras como categoria de classificacdo emergente: o caso brasileiro

por Claudio Roberto Cordovil Oliveira Maria Cristina Soares Guimara@Rejane Machado

Resumo:Este artigo visa descrever o surgimento da categoria “doencas marasbbjeto de mobilizacdo coletiva, o que aponta
para a constituicdo de um movimento social emergente, formado por umdadeli@ssociagdes de pacientes, familiares e
profissionais de saude. Estima-se que no Brasil existam entre 11 e 15 méhfiertadores de doencas raras. Inscrita em um
contexto global de crescente biomedicalizagéo, tal mobilizacéo lasgfodanéditos a politica nacional de assisténcia farmacéutica
e ao Sistema Unico de Saude. Adicionalmente, busca-se sugerir um progremo de pesquisas no campo dos Estudos de Ciéncia
e Tecnologia, visando promover inteligéncia social acerca do problema eandadas mutagGes epistémico-ontologicas e sociais
por ele suscitadas.

Palavras-chave:Doengas raras; Sistema Unico de saude; Objetos de interface;i€ladsifPoliticas publicas.

Abstract: This article seeks to describe the emergence of “rare diseasegdryaas a target of collective mobilization in Brazil,
which suggests the potential constitution of a very new social mowdased on a coalition of Brazilian patient organizations, their
families and health professionals. It is estimated that in Blei¢ tare between 11 million and 15 million people with rare diseases.
Inscribed within a global context of growing biomedicalization, that rizattibn poses potential challenges to national policies of
pharmaceutic services and to the Single Health System consitterinigh cost of related drugs. A minimum program of research in
Science and Technology Studies is proposed, in order to foster sociajénietliabout the issue and to account for social and
epistemic-ontological changes raised by that phenomenon.

Keywords: Rare diseases; Pharmaceutic services; Single health slygtetemiology; Boundary objects; Judicialization.

Introducéo

O presente artigbem como a pesquisa que ele anunbigca, inicialmente, dar conta do surgimento
da categoriddoencas raras’, no plural, como foco crescente de atencao pubécional. Aborda
também o surgimento no pais de um novo movimertialsem saulde, formado pelos portadores destas
doencas (e/ou seus familiares), agora tomadasvaoteinte, nos moldes do que ocorreu nos Estados
Unidos (1983) e na Europa (2000). Adicionalmerdie, discutidos alguns dos desafios politicos, sociai
e econdmicos por elas lan¢cados, em um contextoedeentéjudicializacao’ da saude. Expressao de
carater pejorativo, na visdo de alguns analigtagért; Paula; Bonfim2009),“judicializacao da
saude”busca designar fenbmeno complexo, responsavergscente nimero de agdes judiciais
impetradas para garantir o acesso, através daridiaico de Saude, a medicamentos e equipamentos,
considerados por seus prescritores, indispensaggisantia de salde de seus pacientes.

Consoante uma perspectiva decorrente de“vireda pos-moderna’(Clarke 2005), observada a
partir de meados do século 20, e que causou impeaiEvantes nas Ciéncias Sociais e nas
Humanidades, este estudo inscreve-se entre aguelaoncebem todos os conhecimentos como
contextual-dependentes e social e culturalmentstaddos. Tatvirada” foi provocada pelo fato de a
confianca outrora depositada na extenséo da rardaldo abandonadadtour, 1999), suscitando toda
uma série de investigacdes que problematizaraséa do lluminismo, do Humanismo e das ciéncias
positivas como o 4pice da realizagdo humana. Tappetiva ensejou uma variedade de projetos na
sociologia do conhecimento voltados para os estadeca da produgdo do conhecimento por grupos
sociais especificogventualmente marginalizadas¥oi responsavel pela abertura do campo dos
Estudos da Ciéncia, Tecnologia (e Medicina), cer&ticamente envolvido cofa analise social dos
‘casos dificeis’ de produgdo do conhecimen{Gfarke 2005)

No rastro destas considerac¢des, interessa-nogigaresqui‘as relacées entre os conhecimentos e

seus locais de producéo e consunoo’as ecologias do conhecimento. Nesse sentidogbem-se

todos os conhecimentos cofftmnhecimentos situadogHaraway 1991) passiveis de terem sua
genealogia investigada, assim como aquela dosrdesse praticas deles derivados. Aspecto relevante
da virada p6s-moderna € a énfase analitica quel@stalimensdo do ndo-humano, mais precisamente,
dos objetos, na constituicdo do social. Assimnaegerspectiva adotada pelos Estudos de Ciéncia e
Tecnologia, natureza e sociedade sdo co-constiijtivmesmo acontecera com sujeito e objeto. Com o
auxilio de fontes tedricas e conceitos derivadosatopo dos Estudos da Ciéncia e Techologia e da
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Ciéncia da Informagéo, séo tecidas algumas comrsjdes e proposicdes com vistas ao
desenvolvimento de futuros estudos comparativag @rasil e Portugal sobre a referida problemética.

Doencas raras comdboundary objects

A categorigd‘doencas raras’deve ser entendida, na perspectiva perfihadagterartigo, como um
objeto de interfacéoundary object]Star; Grisemerl989) e ndo como um termo médico que visaria
descrever a atividade ou a experiéncia da doentithpda por autoridades em saldde ou mesmo
pacientesfluyard 2009). Objeto de interface é conceito ligadotagaria analitica dosnundos
sociais/arenas’e designa artefatos fisicos ou sociais que hal@taligacbes entre diversas
comunidades sociais e que tém a capacidade de hiaandiferencas praticas e perceptuais entre as
mesmas, de modo a que se alcance uma compreemsém @seu respeito que facilite a cooperacéo
(Gal; Yoo; Boland2004), por efeitos de translag&@dgrke 2005). Objetos fracamente estruturados no
USoO comum, possuem por isto mesmo a vantagem el@ seistomizaveis de acordo com as mais
distintas necessidades das comunidades que osgamp@@owker; Sar, 2000), ganhando sentidos
peculiares em cada uma delas, distantes de umadestohiversal.

Em artigo visando corrigir impropriedades habitueisemprego do conceito por ela criaBtar(2010)
destaca que, contrariamente ao que se supde, pistie@operacdo sem consenso entre atores
sociais. E que esta teria sido a razdo do desémesito do terméboundary object”. Anteriormente,
Star e Griesemdd.989), em artigo seminal sobre o tema, destacgtemtais objetos residem no
interior de comunidades de pratica e que, por taratica, sdo mal estruturados. Além disso, se
necessario, o referido objeto é trabalhado popsudicais que mantém sua vaga identidade como
objeto comum, ao mesmo tempo que o tornam maigiispe mais adequado ao uso local no interior
de um mundo socigtomunidade de praticahpum trabalho que néo é interdisciplinar.

A biomedicalizacdo como fenbmeno social

A centralidade cultural da ciéncia e da tecnologiavida contemporanea é indiscutivel. Os avancos
neste campo sao tao expressivos que susfitamevelamum novo ordenamento epistémico-
ontoldgico que afeta a todos, em maior ou menar. giale, as fronteiras supostamente convencionais
entre social e tecnol6gico, natural e artificizgntifico e politico, outrora determinantes no limismo,
se dissolvem, a tal ponto que alguns autores iggma suspeitar de que, na verdd@enais fomos
modernos”(Latour, 1994). Assim, por esta logica, o suposto bicalisera constituinte da ordem
moderna, a separar Natureza e Sociedade, se iayakarisdo de alguns autores, uma impostura
platénica Latour, 2004). Desta forma, o correto seria falar de toogproducgéo” (Jasanoff2004)
entre as ordens natural e social no Ocidente aaala “construcao heterogénea” de3tgy/lor, 2005).
Dito de outro modo, &o-producdo” seria 0 termo que resumiria a proposicao de'gsiformas
através das quais conhecemos e representamos oorftamto a natureza como a sociedade] sédo
inseparaveis daquelas através das quais escolhaslesiver(Jasanoff2004). Ciéncia e politica
indissoluvelmente imbricadas. O né gordio reatado.

Coroléario desta linha de raciocinio que sugere fus@o entre os dominios natural e social, cieotiic
politico, é o fato de se tornar cada vez maisidéf@lisar a higidez das democracias dos Estados
nacionais sem contemplar aspectos ligados as din@moulturais assumidas pelas tecnociéncias em
contextos locaigbem como os imaginarios tecnolégicos globais a edéacionados)Em suma, nédo se
recomenda que reflex6es atuais no campo da tesmiaatatica ignorem as dinamicas sociais
envolvidas no avanco das tecnociéncias. Outra mizfinta da anteriormente apontada e que explica
este aggiornamento cientifico-politico de nova&eié¢ o fato de vivermos na alegdsiaciedade do
conhecimento”E o que significdconhecimento’; quando desta tratamos? Na realidade, referimo-nos
a um tipo bem especifico do mesmo, a saber, o conésto cientifico e técniciN(nes 2007) .

Ponta-de-langa econdmica da sociedade do conhedoirdenbiotecnologia, vetor importante de
biomedicalizagdo. Concebida tanto como designagdomh era quanto como de um processo, esta
Ultima se funda em cinco caracteristicas que tsdbcseu motor como resultante: um foco sobre o risc
e a vigilancia, a tecnocientiza¢do da biomedian@ansformacao de corpos e identidades, a
transformacéo da informacéo, bem como a produghstrébuicdo de conhecimentos e a ampliagdo da
privatizacao da investigacdo. A biomedicalizacasigie, segund@larke (2003), periodo que,

iniciado apds 1985, nos Estados Unidos, atesta mgagadramaticas no campo da biomedicina,
propiciadas pela integracdo de inovagdes tecndiitarst como as tecnologias de informagéo e
comunicacdo, a genomizagdao, a biologia molecudnjaiecnologias, os transplantes e as novas
tecnologias médicas. Serve também para apontarteabgade do biolégico, e dos saberes a ele
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relacionados, em um amplo espectro de processagssoantemporaneokpstein(2007) observa que
a politica tem sido biomedicalizada e a biomedigimditizada. Nesta via de méo dupla, a pesquisa
médica se afigura como espaco onde se acreditam@eérie de problemas politicos poderiam ser
equacionadosa natureza da justica social, os limites e podsilsides da cidadania e os sentidos de
igualdade e diferenca a nivel biolégico e social” .

E este o contexto em se da a investigacio ora giadsla visa verificar, em linhas gerais, de que
forma a categoriedoencas raras”’é construida, tanto no Brasil como em Portugaih bemo avaliar,

de algum modo, na perspectiva proposta mais aeimaalidade destas democracias. Sua finalidade é
compreender como 0s mais diversos atores sociagviios com a questdo empregam e entendem tal
categoria e como o articulam, através de pratmasdis ou informais. Adicionalmente, busca-se
compreender por quem e onde ele é contestado e &oessignificado, em face dos desafios a sua
integridade e sentido. Esta pesquisa se vé potewcite enriquecida pela assinatura recente de um
amplo acordo de cooperacéo técnica envolvendo irasmmidades da Fundacao Oswaldo Cruz e o
Centro de Estudos Sociais da Universidade de Caimbr

Uma nova perspectiva para os estudos comparativos

Jasanoff2005), em obra pioneira no realgar o papel deebiwlogia no futuro das sociedades
democraticas, mostra claramente como diferencasmas de prioridade e énfase, suscitadas pelo
desenvolvimento da biotecnologia em culturas palitidistintas, sdo instrumentais para vislumbrarmos
o desenvolvimento futuro da democradiar@hj 2008). Cultura politica, na visdo de Jasanoféreese
“aos meios sistematicos pelos quais uma comunigatiica faz escolhas coletivas vinculantes”
Grove-White, em artigo ja citado, resume bem araliglade da empreitada tedrica de Jasanoff na
referida obra‘Jasanoff revela como manifesta¢gfes especificasoda genética — Fecundacao in
vitro, planta¢des transgénicas, pesquisas com éiabré até mesmo a ‘bioética’ — tém sido
diferencialmente enquadradas e negociadas em citéngias histéricas distintas. Em contraste com
a figura familiar de um singular e objetivo corpe donhecimento cientifico as voltas com as
estranhezas da ignorancia publica leiga, ela mosa muitas das definicées e categorias cientificas
cruciais do campo da biotecnologia tém sido modadael enquadradas por contingéncias ‘locais’,
tais como codigos e estilos nacionais e administoat concepcdes culturalmente especificas de
expertise e seus papeéis, assergdes particularas solpublico’ e suas capacidades, e uma variedade
de realidades sociais semelhante@zrahj 2008).

Assim, contingéncias locais modelariam as apropeagla Ciéncia e da Tecnologia pelos Estados
nacionais. Consequéncia inevitavel da perspectiotada por Jasanoff na obra citada é a revitalizaca
do emprego de analises comparativas, desta veziaosdo estudo dos engajamentos sociais com a
Ciéncia e a Tecnologia. Assim, pode-se creditasanbff inovagdo metodoldgica relevante no campo
dos Estudos da Ciéncia e Tecnologia, em uma atea pavoada por nocdes técitas sobre a pouca
utilidade do emprego da comparacao no estudo dicpsinacionais de Ciéncia , Tecnologia e Saude.
Vinho novo em odres novos. Ndo mais empregadasnpelteorias através da imitacdo, numa espécie de
benchmarking sociolégico, de que serviriam agorangdises comparativas? Renovadas suas
aplicacBes, sua finalidade também deveria mudanagela proposta desanof{2005), a

comparacdo entre debates regionais e nacionaisramda biotecnologia deveria servir para
identificarmos os realinhamentos politicos maislasgue se formam ao nosso redor neste momento. E
prossegue JasanofA comparacédo deve ser vista como um meio de ifgasas interagdes entre
ciéncia e politica, com implicacdes de amplo aleapara a governanc¢a nas democracias industriais
avancadas’ (Jasanoff 2005).

As ferramentas conceituais para este novo tipdodedagem comparativa deveriam, segudakeanoff
(2005),“conservar os Estados nacionais como unidadesateparacao, mas gravitarem ao redor do
conceito de cultura politica, em lugar de categenmais estaticas como atores politicos, interesses
instituicdes”. Busca-se, assim, iluminar as relagdes entre cimbato publico, tecnologia e poder nas
democracias industriais contemporaneas. Desta f@widencia-se o papel da cultura nos debates e
decisbes tecnoldgicas e como aquela afeta o canéet publico, constituindo as “epistemologias
civicas” das nag6es em andli¥epistemologia civica”é conceito cunhado pdasanoff(2005), e que
estaria relacionad@s praticas institucionalizadas pelas quais menshde uma dada comunidade
testam e empregam alegacdes de conhecimento (kdgendaims) utilizadas como base para
escolhas coletivasEste, de algum modo, seria o rationale envolmloealizacdo dos estudos a serem
iniciados e que ora se intenta detalhar.
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Doengas raras: Caracterizaca

Estima-se que existam entre 6 mil e 8 mil doengessr A Unido Européia caracteriza doenca rara
como aquela doenca que coloca em risco a vidaderga ou é cronicamente debilitante e cuja
prevaléncia é tdo baiXanenos de 5 casos em cada 10 mil habitarfes)aconselha esfor¢cos conjuntos
visando prevenir morbidade significativa ou modadle precoce ou perinatal ou mesmo reduc¢ao
expressiva da qualidade de vida ou potencial sdecimémico lfoliner, 2010). Tal definicdo surge pela
primeira vez na Regulag&n 141/2000 de 16.12.19%bbre produtos médicos 6rfaos. Dentre todas as
doencas raras, 80% tém base genética, envolvendo unuitos genes ou anormalidades
cromossomiaisurordis 2005). Tomadas individualmente, tais doencasd&ifato, pouco

prevalentes. No entanto, quando consideradas ejomntonelas passam a ser freqlientes, o que
recomendaria que fossem tratadas como um problerSBaade Publica e objeto de politicas globais
abrangentes, e nao focalizadas em uma ou outrgao€nnstatou-se que os portadores de doencas
raras experimentam problemas comuns, o que peordigsenho de a¢cdes mais racionais na promocao
dos direitos desta parcela da populacéo. Foi depia Europa. De fato, o primeiro programa de acéo
da Comunidade Européia voltado para doengas rag@a®u entre janeiro de 1999 a dezembro de
2003. A meta era assegurar um alto nivel de protag@ude no que se refere a estas doencas. O tema
manteve-se na agenda do Programa de Saude Plblig@ab Européia entre 2003 e 2008. No atual
programa em vigor, que vai até 2013, estas perreameomo prioridade no Velho Continenkéofiner,
2010).

Recomenda-se que a abordagem adotada com seutopestaeja multidisciplinar, envolvendo clinicos
gerais, pediatras, médicos especialistas, soc®legwofissionais do servico social, dentre ougagje
esta conserve uma ligacdo permanente entre atbasia e cuidados hospitalares. Espert (2004)
sustenta que, visando prover uma atencéo adequesiasapatologias, recomendam-se a¢des nos
seguintes campos: a) informacéo; b) formacao eumese) diagndstico; d) organizagao: iniciativas,
planos e programas; €) gestao sdcio-sanitariasticativismo; g) apoios e ajudas sociais.

A 112 revisdo da Classificagéo Internacional deriasg(CID-11)daOrganizacdo Mundial da Saude,

ser divulgada em 2014, ja devera apresentar codeyotassificacdo para todas as doencas raras,
visando aprimorar sua rastreabilidade nos siste@asformacao em salde. Atualmente, apenas cerca
de 200 delas estédo presente€inal0. Desta forma, &rganizacdo Mundial da Saludstara sinalizando
ao mundo que, apesar do adjetikaras” a elas atribuido, sdo estatisticamente signifiaatio que
recomendaria a formulagao de politicas publicaangde seu diagndstico, prevencao e tratamento. No
Brasil, o temddoencas raras”parece ganhar relevo no ano de 2009 com a red@dizda | Congresso
Brasileiro de Doencas Raras, em Sao Paulo, controgi@o da Fundacion Géiser e apoio do vereador
Ushitaro KamigDEM-SP). Esta reunido antecede a participacao de deledmaditeira na VI

Conferencia Internacional sobre Doencas Raras éciiméntos Orfaos, realizada em Buenos Aires,
em marc¢o de 2010. Também em 2010, mais precisamerttia 28 de fevereiro, foi realizada em Sao
Paulo a Primeira Caminhada de Apoio ao Portad®@aimcas Raras, com a chancela da Secretaria
Municipal da Pessoa Deficiente e com Mobilidade lra&th(SMPED) O evento fez parte das
comemoracdes do Dia Mundial das Doencas Raragdargela Organiza¢cdo Nacional de Doencas
RaragNORD) em 2009, nos Estados Unidos. Tais eventos mativalguma cobertura midiatica
impressa e televisada tanto sobre doencas rarassmbre a judicializacdo do SUS, revelando a
capacidade de agendamento destes veiculos. Pmidage de agendamento, entende-se o poder
superior da midia de influenciar audiéncias tamtaveés da sele¢do das histérias que considerasdigna
de nota como por meio do destaque e espaco acglasdido, convertendo-os em temas obrigatorios
da agenda publica, esta entendida aqui como oda@iencao public@icCOMBS, s.d.).

Historico do conceito e suas implicacdes

A categoria “doencgas raras”, no plural, surge erados da década de 70 nos Estados Unidos e tem seu
emprego estabilizado em 1983, com a publicacicedldé Medicamentos Orfa¢®rphan Drug Act)
(Huyard 2009). H& que se destacar que, antes da déecdd®¥dea expresséo “doenga rara” era
conhecida, mas com sentido diverso. De fato, dittabda década de 1960, a raridade de uma doenca
era mencionada somente como uma categoria queicoaiievia ter em mente quando um paciente em
seu consultério apresentasse um diagnostico deligad/ard 2009). Especialmente quando de causa
genética, estas enfermidades tém sido tradiciomaéhebjeto do que se convencionou chamar, em
comunicacao cientifica, deelato de caso’, que, remontando ao século 17, refere-se a dodagamn
cientifica de uma Unica observacao cliniCarey 2006).Assim, antes da década de 1970, o sentido
dado a categorialoencas raras”é distinto daquele hoje hegemonicamente emprefjdds.anos

1950 e 1960, por exemplo, o plural [‘doencas rarpaparece essencialmente ligado a um 6rgéo,
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uma caracteristica bioldgica ou clinica partilhadancontram-se assim artigos médicos sobre
diferentes grupos de doencas raras: doencas racassdfago, do esqueleto, do cotovelo, doencas
raras de origem genética ou infecciosa em artiges permitirdo aos clinicos pensar nestes
diagndsticos pouco frequentes, quando com elesfomnfrontados” (Huyard 2007).

Em sua acepcao contemporarfdagncas raras”é expressao ligada a “medicamentos 6rfaos”. Esta
GUltima designacéo surge como consequéncia de tpdimica envolvendo a publicacéo, nos Estados
Unidos, da Emenda Kefauver-Harris ou Emenda da&E&ificdos Medicamentos. Datada de 1962, esta
alterava a Lei Federal de Alimentos, MedicamentG®sméticogFederal Food, Drug and Cosmetic
Act), publicada em 1938. Reacéo a tragédia da talidgraithstancia que provocou defeitos congénitos
em milhares de criangas ao nascerem, a Emendauefblarris, de 1962, obrigou os fabricantes de
medicamentos a oferecerem prova de eficacia easgaide seus produtos através de testes clinicos
(Haffner, 2006), retroativamente a 1938. Além disso, exdgia a publicidade de medicamentos
revelasse os efeitos colaterais dos mesmos e ypilei farmacos genéricos de baixo custo fossem
vendidos com precos elevados, através do expedientdacdo de novas marcas para a mesma
substancia ativa. Com esta medida legal, a proddeaouitos medicamentos deixou de ser
economicamente interessante para os fabricantessRorazao, foram chamados deetlicamentos
orfaos”, e passaram a ser mantidos ‘sob custédia’ em @aéospitalares; proibidos para uso clinico,
mas liberados para uso quimico. Seguna@res(2010), existem varias razées pelas quais o
desenvolvimento de um medicamento torna-se pouemssante para a inddstria farmacéutica:
mercado limitado que ndo justifica o investimemtomero reduzido de pacientes para a realizacao de
testes clinicos consistentes, falta de conhecinsoiite 0s mecanismos da doencga, baixa
conscientizacdo da sociedade e consequente faftasla critica. Todos estes fatores estédo de algum
modo presentes no caso ddsencas raras”

Neste sentiddiuyard(2009) destaca que “doencas raras”, ndo € corgeitdenha surgido para
definir um problema médico, visto nao ter sidodawigor provedores de saude, em relacdo a seu
trabalho, ou por pacientes, em relacdo a expeaé@n® tinham da doencga. Sua determinacao €, como
revelado anteriormente, de natureza econérhiogard(2007) atribui o surgimento da categoria
“doencas raras”como problema a uma transicéo observada na déeat@7@, na qual o modo
vigente de funcionamento da medicina, denominatioqéoratradi¢do clinica” (ou modo

artesanal) que as tratava como néo-problematicas, é suplam@lo que ird chamar dmedicina
industrial” (afeita aos grandes nimerg®specialmente no mundo anglo-saxX8i@ste movimento de
transicdo de um modelo artesanal para um modelastrdal, toda doenga pouco comum é suscetivel
de se tornar problematica, pois ela representa ex@ec¢do ao funcionamento ordinario do mundo
médico. Nesse sentido, uma categoria que relnatadaeles mal integradas [“doencas raras”]
torna-se algo que pode fazer sentid@uyard 2007) .

Wastfelt, Fadeel e Henté2006) observam certo paradoxo da sociedade moderfato de a falta de
opcdes terapéuticas para os portadores de doeargasser, em parte, resultado das crescentes
demandas da sociedade por prote¢édo da satde pallamaes da promogéo de testes clinicos de
medicamentosDoencas raras”é portanto expressao relativamente recente, eaqeguara designar
um amplo grupo heterogéneo de moléstias definidaam limite maximo de prevaléncia e, de algum
modo, por sua severidade e evolugao clinica croréoge debilitante. No Ultimos 15 anos, esta
denominagéo tém sido alvo de emprego crescentemgp& tanto no que se refere a politicas de saude
como a forte militAncia das associacdes de pacieBtéstem varias definicdes para doencas raras. No
Japdo, é considerada doenca rara aquela que acqumagite pessoas a cada 10 mdilfard 2009). Na
Unido Européia, por exemplo, considera-se doengaaguela que afetado mais do que cinco
pessoas em cada 10 miNos Estados Unidos, primeiro pais a adotar pa$tvisando beneficiar seus
portadores, é qualquer doenca que afete menosddmiPfessoas, nacionalment&gstfelt; Fadeel;
Henter 2006). E, por conta da auséncia de dados epitfegicios confiaveis sobre a sua prevaléncia e
incidéncia Groft; Paz 2010), calcula-se que elas acometam entre 6% @e83ma populacdo nacional.
Por estes calculos, a Unido Européia possuiriaeaigtorno de 27 a 36 milhdes de portadores de
doencas raras, os Estados Unidos, entre 25 e BOasik o Brasil, de 11 a 15 milhdes. Quando
consideradas tais cifras e esquecido a agora @&@mtagmadoencas raras’; percebe-se que estamos,
isto sim, diante de um complexo problema de Saiiidida, que recomenda a criacdo de politicas
robustas para sua mitigacao.

Wastfelt, Fadeel e Henté2006) revelam qu&as doencas raras vao se tornando cada vez menos
raras”, gracas a crescente compreensao dos mecanisiopatfiddgicos a elas subjacentes, o que
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acaba contribuindo para a divisdo de categorias amplas de doencas em entidades patolégicas
menores e mais bem definidas. Desta forma, segestds autores, a cada ano, aproximadamente 250
novas doencas raras sdo descritas. Cifra que, dmdaordo com eles, tende a aumentar, na medida
em que avanc¢os em abordagens genémicas e pds-gas@hram caminho para uma maior
compreensédo da natureza das doencas humanas.

O panorama da regulacéo

Dado o pouco interesse usual demonstrado pelatifafesmacéutica na producao de medicamentos
para doencas rar@medicamentos érfagdpram desenvolvidas, em diversas partes do mundo,
iniciativas legislativas visando incentivar a pasge o desenvolvimento de farmacos voltados para a
prevencgdo, o diagndstico e o tratamento de taidicdes. Entre estas se destacam aquelas aplicadas
nos Estados Unidos, Unido Européia, Australia @dapm linhas gerais, tais legislacdes especificas
conferem um status especial a determinados proftoscéuticos, justificado pelo fato de possuirem
o0 potencial de diagnosticar, prevenir ou tratar do@nca rara. Assim, ha maioria dos casos, comsiste
de incentivos regulatdrios e de desenvolvimémtecanismos puslepmbinados a incentivos fiscais e
direito a exclusividade de mercaffoecanismos pulllMecanismos push tém como foco a reducédo de
custos industriais. J& os mecanismos pull visanagdo de um mercado favoravel. Estes incentivos
tém se revelado bem-sucedidos. Nos Estados Urddede o lancamento @xphan Drug Actcerca

de 2 mil produtos receberam a designacdo de meéitamoérfaos, enquanto que aproximadamente
340 tiveram autorizacao para sua comercializacadJMNao Européia, desde a implementacéo da
legislacdo sobre medicamentos 6rféos, cerca derogditos receberam tal designacdo. Além disso, 62
deles tiveram sua comercializacdo autorizadinares 2010).

No entanto, um efeito inesperado de tais medidpsdéivas, e por elas ndo contemplado, é o aktocu
final de tais produtos para o consumidor, o qustransformado, ao que parece, em fonte de alta
lucratividade para a industria farmacéutiéadnd 2005) e lancado desafios importantes para a
formulacgéo de politicas publicas de acesso a taiicamentos\ccabe; Edlin; Round2010). Tais
problemas ainda nao se configuraram de forma imaptetnos paises desenvolvidos porque o impacto
total dos tratamentos hoje disponiveis no orcamemosido pequeno. Contudo, diante do rapido
aumento do nimero de produtos licenciados destinadsta clientela, acredita-se que, no médio
prazo, tal impacto sera substancial, tornando al atodelo de desenvolvimento destes produtos
insustentavel. Por conta disso, jA h4 quem faleecassidade de criacdo de um novo paradigma para o
desenvolvimento e aquisicdo destes medicamehtosape; Edlin; Round2010).

A situag@o no Brasil

O Brasil ndo possui uma politica ou programa efipeqara doencas raras. O que se vé sédo acdes
isoladas voltadas para esse campo, e que apresaigtamgrau de dispersdo. A principal iniciativa
oficial voltada para portadores de doengas ramm€émponente de Medicamentos de Dispensacgéo
ExcepcionalCMDE). Refere-se a uma estratégia da Politica de Assist&armacéutica que visa
disponibilizar medicamentos no a&mbito do SUS patamento de doencas raras, dentre outros agravos,
mediante a observancia de protocolos clinicosedrifies terapéuticas. Busca, entre outras finadisiad
a racionalizacdo da prescricdo e do fornecimentoelticamentos de alto custo. Como a informacéo
sobre dispensacdo de medicamentos neste progrintad®d sobre procedimentos, desconhece-se o
namero de pacientes beneficiados, bem como seill plerentanto, sabe-se que seu nimero sempre
aumenta. De todo modo, séo escassos na literatai@nal estudos sobre utilizagcdo de medicamentos
de alto custoAcurcio, 2009).

No entantoBoy e Schramnf2009) sustentam que poucas foram as medicagdea&las nacMDE
voltadas para doencas raras através de portapasiais. J&ouza, Krug, Picon, Schwai2010)
observam que o0 SUS néo possui politica de assiatBmmacéutica voltada especialmente para
portadores de doencas raras e que a eventual &jdlooda mesni@sbarra em questdes bioéticas que
envolvem temas como equidade, recursos escassasrea do possivel’A resultante de tal auséncia
de politica especifica é a tentativa de acesstea pwdicamentos através da via judicdainker

2009). Em 2009, o Ministério da Saude responded&0lacdes judiciais com pedidos de
medicamentos, onde foram gastos R$ 83,1 milhdesquexr aquisicdo. De acordo com o Ministério,
guase todas as acdes cobravam atendimento coatisymacientes portadores de doencas cronicas,
graves ou raras, dependentes de medicamentos geolmagado. Mais de 1,1 mil diferentes farmacos
foram comprados por via judicigbdssing2010).Vieira e Zucchi2009, 2007), em estudos que
procuraram avaliar a cobertura das politicas teréqs no Sistema Unico de Satde (SUS), para
doencas referidas em acdes judiciais, concluiraamn dpifato,existem limitacdes em termos de
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cobertura qualitativa para o tratamento de algundagncas, em ambito federal, o que compromete a
integralidade da assisténcia terapéutica e da aéeng salde em alguns casoFor outro ladoYieira
(2008), reconhecendo o direito da sociedade derexcao Judicidrio para garantia de seus direitos,
observa que as ac¢des judiciais que exigem do FRadsico a aquisicdo de medicamentos refletem
muitas vezes uma conduta paradoxal da parte defebra quénao ha meios para garantia do

direito a saude, tal qual previsto na Constituiggéederal, que ndo sejam os das politicas [publicas]”

Infodemiologia e métricas

A grande aceitacdo de mecanismos de busca comogieGoa crescente disponibilidade de
informacgdes sobre salde na internet tem propicaglogimento de novos saberes no campo da
Ciéncia da Informac&o. E o caso da infodemioldgigsenbact{2009) a define comita ciéncia da
distribuicdo e dos determinantes da informacado emmeio eletrénico, especificamente a internet,
ou em uma populacéo, com a finalidade precipuanflerinar politicas publicas em geral e de saude
publica”. Um dos mais importantes sitios de aplicacéo fdaémiologia na atualidade é o Google.
Motor de buscas amplamente conhecido e dotadorderfentas e aplicativos adicionais, ele tem se
convertido em uma importante plataforma de obtenigdioformacdes em salde, tanto por médicos
como por paciente®(ckerson 2004).

Recentemente, 0 Google lancou uma ferramenta deadafiGoogle Trends”. Através dela, é

possivel mapear tendéncias relativas a buscasmesbde de pesquisa ao longo do tempo, em
determinado espaco geografico. O dispositivo geificgs que representam a frequéncia de buscas por
determinado termo ou expressao, ou um conjunt@asleBis graficos também podem ser manipulados,
visando restringir os resultados a periodos espesifle tempo e/ou localizacdo geografica. No
entanto, a ferramenta em questéo apresenta limaf@ fato, Google Trends ndo oferece dados
numeéricos exatos sobre o volume de buscas, masgistro relativo deste ao longo de determinado
periodo. Sendo assim, os dados obtidos atravésidelpossuem a precisdo de um experimento
reprodutivel em Ciéncias Sociais e/ou Exatas eqeadelo problema do acesso diferenciado a sitios da
Internet nos diversos paises do mundo. Contudedsistados possuem uma plausibilidade béasica
(Bentley; Ormerod2010) e oferecem uma interessante perspectiva sslisuscas, ainda que com
propésitos ilustrativos. Uma busca ®@oogle Trendsrealizada no dia 17.11.2010, visando verificar o
volume de consultas no Brasil com a expreédaencas raras’revelou um pico dramatico no

primeiro trimestre de 2009, em tendéncia que setaaao segundo trimestre do mesmo @igura

1). Ja no terceiro trimestre de 2009, estes valetesmam ao patamar do primeiro trimestre, chegando
ao seu mais baixo nivel no quarto trimestre dacmete O grafico também revela que a expresséo
“doencas raras’néo era alvo de buscas no Brasil através do Geogte 2004 e 2008. No ano de

2010, através do gréafico, é possivel notar umaivalastabilizacdo do interesse pela referida esgaie
naquele mecanismo de busca até o terceiro trimestre

Figura 1: \Verificacdo da incidéncia da categtdiaencas raras”’nas pesquisas realizadas no motor de
busca Google.
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Uma nova agenda de pesquisas

Em uma definigcdo bastante concisa e (didatica)ugosgja o campo dos Estudos de Ciéncia e
Tecnologia Sismonda(2008) afirma que estes séo dedicados a desveantdr as coisas por eles
investigadas sé@o construidas. Nesse serfiostein(2008) ressalta que o estudo de associacdes de
pacientes, ainda que esta categoria se reveledispyeleveria buscar esclarecer de que forma séo
formados seus militantes, como sédo forjadas sessidthdes e como estas sdo empregadas para a
mobilizac&o politica. Poderia também tentar commtee de que forma os avancos na biomedicina e na
nova genética estao servindo para plasmar novetivad e que tipo de desafios tais atores leigos
lancam aos respeitados especialistas. Qual a matdeealianca que com eles celebram? E com a
indastria farmacéutica? De que forma a atuaca@sdesiitantes esgarca os limites epistémico-
ontolégicos do que convencionamos chamdwia” ? Como evitar embates desnecessarios entre este
coletivo social de nova fei¢cdo e os formuladorepalticas?

Os fatos descritos neste artigo apontam para oremtp de uma nova categoria classificatoria
“doencgas raras” no pais a lastrear a construc@ondepotencial identidade individual e/ou coletaa:
de“portador(es) de doencas rarasMapear sua génese, eventual assercdo gradusigaelientes
brasileiros, dindmicas sociais acionadas por augcab e o papel da informacao neste processo sao
algumas das inteng8es que presidirdo nossos estadtsarea. Assim, busca-se descobrir de que modo
um conjunto heterogéneo de associacfes de pacamfEsica visibilidade institucional se configura
em uma coalizdo bem definida e robusta, com paikdeimobilizar milhdes de militantes e de se
converter em uma emergente prioridade em saud&awrh solo brasileiro. Pesquisa em curso langa
mao do método de “estudo de caso” para relatan@sgédo | Congresso Brasileiro de Doengas Raras,
realizado em S&o Paulo em 2009. Num segundo moargoar-se-a derivar uma teoria geral sobre o
modo pelo qual os diversos stakeholdpeientes, industria farmacéutica, 6rgdos de gover
pesquisadoreg}nvolvidos com a questéo constréem a categoriarighs raras” , bem como as
identidades a elas relacionadas. Para tanto, sgrnéegado o método da teoria ancorégtaunded
theory) baseada em life stories e observacéo.
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