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Abstract

This study aimed to discuss the morality of 
public funding for highly expensive orphan 
drugs for treatment of rare genetic diseases, 
using tools from bioethics, especially the prin-
ciple of protection, applicable to vulnerable 
individuals and populations. Based on this 
principle, and considering the provisions of 
the Unified National Health System (SUS), the 
article argues for the state’s moral obligation 
to provide public policies to ensure care for in-
dividuals with genetic diseases like lysosomal 
storage disorders, who can thus be viewed as 
“injured”, besides suggesting measures to im-
plement and ensure the sustainability of poli-
cies with an emphasis on resource allocation, 
targeting, and equity. 

Lysossomal Storage Diseases; Exceptional 
Drugs; Bioethics 

Introdução

Com os progressos biotecnocientíficos obtidos 
nas pesquisas farmacêuticas, medicamentos 
para o tratamento de doenças raras estão sendo 
paulatinamente inseridos no cenário mundial 
sob aprovação de governos americanos e euro-
peus. Apesar de não haver uma definição única 
para estas doenças, elas podem ser entendidas, 
de acordo com critérios europeus, como doen-
ças cuja incidência seja inferior a 5 por 10 mil 
habitantes e que preencham as seguintes carac-
terísticas clínicas: serem crônicas, degenerativas, 
debilitantes e associadas à diminuição da expec-
tativa de vida. Embora individualmente raras, so-
mam-se cerca de 6 mil doenças que afetam cerca 
de 55 milhões de pessoas na União Européia e 
Estados Unidos 1,2,3.

Se levarmos em conta estas estimativas e 
extrapolarmos para estatísticas populacionais 
brasileiras, é provável que estejamos discutindo 
acerca da existência também de milhões de bra-
sileiros com alguma doença genética, com um 
percentual crescente que demandará acesso aos 
tratamentos já disponibilizados, muitos deles 
pelo fornecimento de medicamentos especiais, 
alguns destes conhecidos como drogas órfãs.

Ainda que algumas dessas drogas órfãs já es-
tejam sendo comercializadas na União Européia, 
nos Estados Unidos, Austrália e em alguns países 
asiáticos 3, poucas são as medicações para o tra-
tamento de doenças raras que foram incluídas 
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na lista de medicamentos excepcionais do Minis-
tério da Saúde, mediante portarias especiais 4,5. 
Dentre tais medicações citamos a imiglucerase, 
para o tratamento da doença de Gaucher, uma 
condição rara, pertencente ao grupo das doenças 
de depósito lisossomal (DDL).

Dessa forma, muitos pacientes no Brasil vêm 
buscando o acesso a esses medicamentos, in-
cluindo aqueles voltados para o tratamento das 
DDL, ainda não acrescentadas na lista de medi-
camentos excepcionais por intermédio de medi-
das judiciais (judicialização). Tais medidas nem 
sempre são favoráveis aos seus pleiteadores, em 
razão, sobretudo, do custo elevado do tratamento 
e as suas implicações orçamentárias. Nesse cená-
rio, surgem conflitos éticos importantes, referen-
tes às políticas sanitárias de acesso aos recursos 
necessários para o tratamento das doenças raras 
no Brasil, mas são ainda pouco discutidas as ma-
neiras possíveis e desejáveis, capazes de resolver 
os conflitos.

Este trabalho tem por objetivo descrever os 
conflitos éticos gerados no âmbito da saúde pú-
blica quanto ao tratamento de DDL, à luz das fer-
ramentas da Bioética, utilizando o Princípio da 
Proteção desenvolvido por Schramm & Kottow 6.

Aspectos referentes às doenças de 
depósito lisossômico

As DDL constituem importante grupo de doen-
ças genéticas, raras individualmente, mas que, 
quando somadas, respondem por uma preva-
lência de 1:7.700 nascimentos. Elas represen-
tam um grupo de, pelo menos, 50 entidades 
genéticas distintas, cada uma delas resultante 
de deficiência de uma atividade protéica parti-
cular, ou, excepcionalmente, de atividades não 
lisossomais que estão envolvidas na biogêne-
se da maturação protéica. O número de DDL 
está aumentando à medida que novas doenças 
são caracterizadas do ponto de vista genético 
e bioquímico. Mesmo que cada uma das DDL 
seja decorrente de mutações em genes diferen-
tes e, conseqüentemente, em uma deficiência 
enzimática específica, todas as DDL compar-
tilham uma característica comum: o acúmulo 
de substratos normalmente degradados nos li-
sossomos. De acordo com o tipo de substrato 
acumulado, as DDL são agrupadas em amplas 
categorias, incluindo as mucopolissacaridoses, 
as lipidoses, as glicogenoses e as oligossacari-
doses. Estas categorias mostram similaridades 
clínicas que incluem: anormalidades ósseas, 
organomegalia, disfunção do sistema nervoso 
central em algumas formas e dismorfias cranio-
faciais de caráter cumulativo, levando, em sua 

maioria, a comprometimento sistêmico grave e 
diminuição importante da expectativa de vida.

Existem diferentes estratégias de tratamento 
para as DDL; dentre elas: a terapia de reposição 
enzimática (TRE), que vem se mostrando bené-
fica para o tratamento da doença de Gaucher 
em sua forma não neuronopática há mais de 15 
anos.

A doença de Gaucher é a DDL mais comum, 
caracterizada pelo acúmulo de uma substância 
no sistema retículo-endotelial, devido a uma 
deficiência enzimática específica. Sua história 
natural, previamente ao uso da medicação, reve-
lava o aparecimento precoce de esplenomegalia, 
pancitopenia, hepatomegalia, dor óssea e fratu-
ras, cujos quadros mais graves levavam ao faleci-
mento do paciente entre a primeira e a segunda 
década de vida.

Os resultados da TRE têm sido positivos, com 
melhora na maioria das patologias para as quais 
este tipo de terapia se encontra disponível, sem 
o mesmo sucesso, no entanto, para o tratamen-
to de sintomas neurológicos. Para as formas que 
apresentam sintomas neuropatológicos, estão 
sendo avaliadas outras formas de terapia, como 
o transplante de medula óssea, o uso de redução 
de substratos e o uso de pequenas moléculas. A 
TRE tem sido também disponibilizada para o tra-
tamento de outras DDL, como a doença de Fabry, 
MPS I, MPS VI e, recentemente, MPSII e doença 
de Pompe 7,8.

Aspectos referentes às drogas órfãs

Estão sendo produzidas medicações que aten-
dem a portadores de duas categorias principais 
de doenças no mundo: as doenças raras – genéti-
cas em sua maioria – e as doenças tropicais. Tais 
medicações são denominadas drogas órfãs, pois 
habitualmente não são desenvolvidos por in-
dústrias farmacêuticas, essencialmente por dois 
motivos econômicos: condição muito rara para 
representar um mercado considerado rentável, 
ou condição que seria prevalente em países em 
desenvolvimento, os quais seriam pobres demais 
para pagarem pelo preço dos medicamentos e 
garantir o lucro para os detentores de patentes 9. 
Entretanto, visando estimular a investigação e o 
desenvolvimento de medicamentos órfãos, au-
toridades de países desenvolvidos implementa-
ram, mediante políticas mundiais, incentivos pa-
ras as indústrias de biotecnologia 9,10. As medidas 
tiveram início em 1983 nos Estados Unidos com a 
criação do Orphan Drug Act, seguido pelo Japão 
em 1993, Austrália em 1997, e a União Européia, 
que criou uma política comum para os medica-
mentos órfãos em 1999 3,9.
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Tendo em vista os altos valores alocados pa-
ra o desenvolvimento de pesquisas e a disponi-
bilização do tratamento das doenças genéticas 
raras, aspectos éticos e econômicos têm sido 
discutidos no contexto das sociedades desen-
volvidas. De um lado, questões que vão desde a 
moralidade do financiamento de pesquisas em 
drogas órfãs até a análise de critérios para aqui-
sição de medicamento especial e o impacto no 
orçamento. E, do outro lado, questões sobre as 
formas de financiamento/reembolso do trata-
mento no nível de sistema de saúde vigente e 
das maneiras de diminuir as iniqüidades geo-
gráficas na distribuição dos medicamentos para 
garantir o acesso ao tratamento, também têm 
sido discutidas 9,10,11.

No entanto, dificuldades na avaliação da 
efetividade clínica, para a qual outros trata-
mentos ainda não existem, também já são re-
latadas, o que faz crescer a discussão acerca da 
disponibilização e o conseqüente custo do tra-
tamento 9,10,11.

Observa-se, de uma forma geral – e em fun-
ção do status de medicação especial e efetivi-
dade terapêutica em algumas das DDL, como a 
doença de Gaucher e a doença de Fabry – um 
posicionamento favorável, ainda que cauteloso, 
em relação ao financiamento público das medi-
cações para o tratamento destas doenças, apesar 
dos altíssimos custos 11.

Tratamento de doenças genéticas no 
Brasil: o caso da doença de Gaucher

A doença de Gaucher tipo I foi a primeira doen-
ça genética a ser contemplada para a TRE com 
o medicamento imiglucerase, que interrompeu 
o curso natural da doença, permitindo aos pa-
cientes – quando submetidos ao tratamento 
– uma vida normal e produtiva. Este medica-
mento está sendo oferecido pela União e foi in-
cluído na Relação de Medicamentos Excepcio-
nais, desde 1995 4. Tal fato ocorreu após alguns 
anos de intensa movimentação da Associação 
Brasileira de Portadores de Doença de Gaucher 
para o acesso e a obtenção do medicamento, 
que era feito antes, mediante ações judiciais e 
lobbies buscando destacar as necessidades do 
grupo de portadores desta doença junto aos po-
deres Legislativo e/ou Executivo por parte das 
famílias dos portadores. Os gastos com o Pro-
grama de Medicamentos Excepcionais custou, 
em 2005, aproximadamente R$ 1,2 bilhão. Qua-
torze medicamentos são responsáveis por 60% 
de seu custo. Entre eles, inclui-se a imiglucerase, 
que é uma das principais responsáveis por estes 
custos 12.

O progresso biotecnocientífico continua e, 
com ele, a disponibilidade crescente para trata-
mento de outras doenças genéticas raras. Este fa-
to vem trazendo consigo novamente problemas 
já enfrentados por pacientes, familiares, gestores 
de saúde no âmbito dessas doenças: drogas úni-
cas; custos elevados e direcionados ao tratamen-
to de um número proporcionalmente pequeno 
de pacientes; e não liberadas pelo governo brasi-
leiro para utilização via política pública de saúde. 
Com efeito, a via de obtenção atual para estes 
medicamentos tem sido, na maioria dos casos, as 
medidas judiciais – nem sempre atendidas –, uti-
lizando os preceitos da Constituição Federal de 
1988: “a saúde é direito de todos e dever do Estado, 
garantindo mediante políticas sociais e econômi-
cas que visem à redução do risco de doença e de 
outros agravos e ao acesso universal e igualitário 
às ações e serviços para sua promoção, proteção 
e recuperação”, recaindo sobre o Estado o dever 
de garantir a universalidade, a integralidade e a 
eqüidade no tratamento e na assistência, garan-
tidos pelo Sistema Único de Saúde (SUS).

O SUS, todavia, vem enfrentando desafios 
crescentes conforme discutido no Fórum da 
Reforma Sanitária Brasileira 13. Apesar dos reco-
nhecidos avanços na produção, produtividade e 
inclusão, pouco se avançou na efetivação da inte-
gralidade da assistência e da eqüidade no acesso. 
Isso constitui um problema bioético relevante, 
pois a simultaneidade de avanços na compre-
ensão e no tratamento das causas das doenças 
(favorecendo a incorporação de novos procedi-
mentos diagnósticos e terapêuticos) e a vigência 
da “cultura dos limites” (selecionando tais proce-
dimentos por questões orçamentárias) represen-
tam um grande desafio de justiça sanitária para 
os gestores de saúde, instados, por um lado, pelas 
demandas legítimas e crescentes dos usuários, e, 
por outro, pela urgência de “racionalizar” em ter-
mos pragmáticos os recursos efetivamente dis-
poníveis, considerados escassos 14. Entretanto, 
é importante contextualizar tal “racionalização”, 
lembrando os baixos recursos públicos brasilei-
ros destinados aos gastos com saúde, seja em 
percentuais em relação ao produto interno bruto 
(cerca de 3%), seja em relação ao custo per capita 
(entre US$ 120 e US$ 150), fato que representa 
cerca de 10% a menos do que o gasto nos países 
europeus e no Canadá 15. Tendo em conta simul-
taneamente as considerações orçamentárias e as 
considerações éticas referentes à justiça distribu-
tiva, a crise sanitária vigente implicaria um dile-
ma aparentemente sem solução: os sistemas de 
saúde com vocação universalista, não podendo 
incorporar despesas indefinidamente e, ao mes-
mo tempo, não podendo ignorar a sua vocação 
universalista fundamentada na integralidade da 
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atenção médico-hospitalar, especialmente para 
não perder sua identidade e legitimidade moral, 
visto que ela constitui uma das três diretrizes 
fundamentais do SUS, garantida por lei 16.

Diante destas questões, tornar-se-ia um pro-
blema complexo a alocação de recursos, deman-
dando discussão em que sejam levados em conta 
os aspectos sanitários, econômicos, políticos e 
morais. Nesse contexto, utilizamos as ferramen-
tas da bioética, que se preocupa em avaliar si-
multaneamente, de forma racional e imparcial, 
os argumentos a favor e contrários a uma deter-
minada decisão, e em colocar em prática a solu-
ção considerada moralmente mais legítima.

Discutiremos, pois, algumas questões a favor 
e contra o Estado assumir o tratamento de doen-
ças raras como as DDL, na tentativa de viabilizar 
medidas que possam beneficiar seus portadores, 
em nome da integralidade e da eqüidade, sem, 
com isso, desrespeitar a universalidade, pois os 
princípios do SUS devem ser considerados jun-
tos, por mais que possam existir tensões entre 
eles nos casos concretos. Para tanto, será utili-
zado o Princípio da Proteção, desenvolvido no 
âmbito da bioética latino-americana 6.

Princípio da Proteção

Na tentativa de dar conta das controvérsias mo-
rais no âmbito da saúde pública que se referem a 
populações de suscetíveis ou vulnerados – isto é, 
ameaçados (os suscetíveis) ou afetados (os vul-
nerados) em sua saúde – Schramm & Kottow 6 
propõem a utilização do Princípio da Proteção. 
Consideram-no mais adequado que o tradicional 
modelo principialista, desenvolvido por Beau-
champ & Childress 17, baseado no modelo dos 
princípios de não maleficência, beneficência, au-
tonomia e justiça, e amplamente usado em bio-
ética entre os anos 70 e meados dos anos 90 do 
século XX. Destacam que o principialismo é insu-
ficiente para enfrentar as carências e a flagrante 
injustiça social nos países em desenvolvimen-
to, vale dizer, nas situações de empoderamento 
escasso; devendo, portanto, ser substituído por 
uma bioética da proteção, capaz de dar conta da 
realidade das sociedades latino-americanas, nas 
quais seus cidadãos sofrem discriminações, assi-
metrias e desigualdades gritantes.

O Princípio da Proteção constitui um dos 
fundamentos da intervenção do Estado, que re-
conhece sua obrigação de cuidar da integridade 
física e patrimonial de seus cidadãos a partir do 
século XVIII, sendo também o fundamento mo-
ral da legitimidade do Estado de bem-estar con-
temporâneo. Com base neste princípio, a bioéti-
ca de proteção pode ser vista como uma ética da 

responsabilidade social em que o Estado deve as-
sumir obrigações que se aplicam às populações 
humanas, visando prevenir suas enfermidades 
e formar um ambiente saudável, com propostas 
razoáveis de cuidar das condições objetivas ne-
cessárias para o exercício da cidadania. Enten-
dendo-se, então, como proteção a atitude de dar 
cobertura efetiva às necessidades essenciais ou 
consideradas impostergáveis.

Mas, para os fins de nossa discussão sobre 
os portadores de DDL, cabe, aqui, uma obser-
vação crítica sobre a categoria guarda-chuva 
de proteção, distinguindo os termos vulnera-
bilidade e vulneração. Aplica-se o conceito de 
vulnerabilidade à condição existencial humana 
enquanto tal, a saber, a uma característica uni-
versal e genérica de qualquer ser vivo, inclusive 
humano. Já o conceito de vulneração se aplica 
à condição existencial específica de seres ou 
populações particulares que, nas contingências 
adversas independentes de suas vontades, não 
possuem os meios necessários (ou capacidades) 
para enfrentá-las. Por isso, não é a vulnerabili-
dade, mas a vulneração que constituiria o objeto 
da proteção. A bioética da proteção distingue, 
ainda, uma terceira categoria intermediária: a 
suscetibilidade, que se aplica, por exemplo, aos 
portadores de doenças de origem genética, que 
são “suscetíveis” porque a doença pode se ma-
nifestar, tornando-os, assim, vulnerados. Logo, 
a vulnerabilidade é da ordem do risco de vi-
ver, ao passo que a suscetibilidade e, a fortiori, 
a vulneração pertencem a situações de fato 18. 
Concretamente, quando um ser humano sofre 
de alguma incapacidade – debilidade, enfermi-
dade, deficiências físicas incapacitantes –, dei-
xa de ser meramente vulnerável e se converte 
em “vulnerado”, requerendo ações de proteção 
terapêutica 19. No caso específico das doenças 
genéticas, em muitas delas existe, além da sus-
cetibilidade que a caracteriza, uma condição de 
vulneração já instalada. Esta fará com que o in-
divíduo desenvolva em algum momento da sua 
vida – desde intra-útero até a idade adulta – um 
dano efetivo sobre a sua saúde, que é uma efetiva 
vulneração. O Princípio da Proteção se aplica es-
pecificamente a estes indivíduos que se situam 
numa faixa de suscetíveis até vulnerados, e que, 
por causa da esta condição existencial particular 
e considerada desfavorável, não estão em condi-
ções de exercerem plenamente sua autonomia 
nas tomadas de decisão que dizem respeito à 
sua saúde e bem-estar 18. Nesse caso, trata-se de 
portadores de enfermidades requerendo ações 
de proteção terapêutica que devem estar dis-
poníveis e acessíveis, de acordo com a função 
protetora do Estado, garantia dos direitos do ci-
dadão 19.



Bor R, Schramm FR1280

Cad. Saúde Pública, Rio de Janeiro, 25(6):1276-1284, jun, 2009

Por sua vez, a proteção dos vulnerados apli-
cada a políticas públicas legítimas relaciona-se 
com o princípio da eqüidade, que implica me-
didas de focalização de ações sociais a favor dos 
mais necessitados (suscetíveis, vulnerados). Por 
exemplo, a implementação de políticas focaliza-
das em áreas específicas das políticas públicas 
de atenção à saúde, sobretudo em situações de 
escassez de recursos, pode – como relatado por 
Ribeiro & Schramm 20 – ser necessária, inclusive 
adotando medidas compensatórias para poder 
superar as desigualdades existentes e alcançar 
efetivamente a igualdade de todos, defendida 
pela Constituição Federal brasileira. Para tal, a 
focalização se aplicaria tanto às condições pes-
soais quanto às condições sócio-econômicas dos 
indivíduos e grupos sociais vulnerados.  Sendo 
assim, as tecnologias médicas avançadas seriam 
oferecidas não somente em função das neces-
sidades médicas dos pacientes – que podem 
eventualmente ter os meios para satisfazê-las –, 
mas também em função dos recursos de que eles 
dispõem para adquiri-las, parcial ou totalmen-
te. Em suma, na proteção busca-se o equilíbrio 
entre uma concepção de justiça, que condena 
as discriminações e favorece a igualdade, e uma 
concepção que visa compensar os efeitos mo-
ralmente problemáticos da primeira, e resultan-
tes do fato das desigualdades de fato existentes, 
privilegiando, para tanto, as ações focais a favor 
dos mais necessitados, em busca da equanimida-
de 19. Porém, para evitar equívocos – como aque-
le que confunde o princípio de proteção com o 
tradicional paternalismo –, deve-se ressaltar que 
a proteção só é legítima até que suscetíveis e vul-
nerados adquiram a competência de exercer sua 
autonomia ou a recuperem 21.

Para finalizar, as ações devidas pelo Estado 
aos pacientes suscetíveis ou vulnerados – e que 
são constitutivas de sua prática de proteção – não 
estão desvinculadas do dever de eficácia, pois es-
ta é uma condição para poder intervir legitima-
mente na vida dos cidadãos 22. Dessa forma, a 
responsabilidade protetora implicaria necessa-
riamente no controle dos resultados das políticas 
públicas adotadas, com avaliação da eficácia e da 
efetividade das práticas das instituições públicas 
e de seus gestores. Avaliando, também, os efeitos 
positivos prováveis, resultantes da incorporação 
de Ciência e Tecnologia em ações “protetoras” de 
saúde. Assim sendo, ao integrar a responsabili-
dade moral e a eficácia pragmática numa efetiva 
política sanitária protetora, podem-se legitimar 
políticas sanitárias que se pretendem universa-
listas do ponto de vista dos valores – a exemplo 
da política sanitária inspirada na Constituição 
Federal brasileira e nos princípios do SUS – de-
vendo, no entanto, enfrentar também a questão 

de que nem todos têm o mesmo tipo de neces-
sidades nem as mesmas condições iniciais para 
enfrentar seus problemas de saúde. Isso traz à 
tona o problema da igualdade e de seus correti-
vos concretos que se tornam moralmente justifi-
cáveis, fazendo referência ao princípio moral da 
eqüidade, o qual, em substância, implica adotar 
políticas compensatórias capazes de garantir a 
igualdade formal em termos concretos.

Argumentos favoráveis e contrários à 
assistência

Se aceitarmos que o Princípio de Proteção é vá-
lido para justificar o amparo de suscetíveis e vul-
nerados, poder-se-ia, por outro lado, dizer que, 
como o tratamento está disponível e é compro-
vadamente eficaz, bastaria aplicar o Princípio 
da Beneficência, cuja obrigação moral envolvida 
é a do não-abandono da pessoa à própria sorte 
ou regra do resgate (“rule of rescue”) 23. Contudo, 
trata-se, aqui, de uma confusão conceitual entre 
“proteger” e “beneficiar”, pois – de acordo com 
a justificativa do Princípio de Proteção – só se 
pode oferecer proteção a quem não tenha capa-
cidade de se proteger sozinho, ao passo que se 
pode beneficiar qualquer um, vulnerado, susce-
tível ou simplesmente vulnerável. O mesmo tipo 
de consideração vale, mutatis mutandis, para o 
Princípio de Não-maleficência. Porém, no caso 
específico dos portadores de DDL, os atos de pro-
teger e de beneficiar são muito próximos, uma 
vez que os primeiros podem ser vistos como uma 
forma de beneficiar suscetíveis e vulnerados, em-
bora se possa beneficiar alguém que não tenha a 
necessidade de ser protegido.

De fato, o Princípio de Proteção tem uma 
proximidade conceitual com o Princípio da 
Eqüidade, segundo o qual os indivíduos são 
diferentes entre si e, portanto, merecem trata-
mento diferenciado que elimine (ou reduza) a 
desigualdade. O Princípio de Eqüidade refere-
se, assim, a uma concepção compensatória de 
justiça, aplicada à desigualdade de fato, visando 
eliminá-la. Em outros termos, o critério para a 
justiça na desigualdade é aquele assumido pela 
concepção de justiça que considera que o tra-
tamento desigual é justo quando é benéfico ao 
indivíduo mais carente 19. A proteção dos susce-
tíveis e vulnerados, como são os portadores de 
DDL, é um desses casos.

Mas haveria, também, alguns argumentos 
contrários ao Estado assumir determinados 
tratamentos, especialmente se considerarmos 
os custos crescentes e a finitude e carência de 
recursos da União, e sua apropriada ou justa 
alocação. O principal argumento é de tipo uti-
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litarista, segundo o qual seria antiético investir 
somas substanciosas de recursos para condições 
raras e para poucos: custos elevados benefician-
do um pequeno número de pacientes, não maxi-
mizando os benefícios para a sociedade 17. Isso 
se aplicaria, em particular, às sociedades ditas 
em desenvolvimento, em que existem proble-
mas igualmente graves que atingem um número 
maior de pessoas, como, por exemplo, as doen-
ças tropicais, também conhecidas como doenças 
negligenciadas.

Outro argumento seria aquele do enfraque-
cimento do poder dos Estados Nacionais frente 
a uma rede difusa de poderes dominada pelo ca-
pital financeiro e o mercado, ambos de caráter 
transnacional, que os torna voláteis e incontro-
láveis 22. Ademais, a crescente pressão da indús-
tria farmacêutica transnacional sobre os Estados, 
gerando diversos conflitos de interesse, deve ser 
enfrentada por um Estado capaz de avaliar prag-
maticamente a eficácia/efetividade das novas 
medicações, promovendo políticas assistenciais 
e de proteção efetivas.

Críticos da equação finitude/escassez/prio-
rização lembram que o acesso aos cuidados à 
saúde é um direito constitucional, havendo uma 
obrigação dos responsáveis por políticas públi-
cas, eleitos pelos cidadãos para representar seus 
interesses e direitos, de prover os meios adequa-
dos para satisfazer as necessidades de saúde 14. 
E, mesmo que se admita a pertinência do argu-
mento da escassez de recursos, ela não poderia 
ser priorizada, porque não se poderia atribuir um 
valor à vida, ou à sua qualidade, razão pela qual a 
comparação seria ilegítima (Oshickle, 1998, apud 
Schramm 14).

Conclusões

Pelo exposto, existem argumentos favoráveis e 
contrários à assistência sanitária a doenças ge-
néticas raras, mas, como tentamos mostrar pe-
la aplicação do principio bioético de proteção 
nas situações de populações de suscetíveis e 
vulnerados, justificam-se políticas focais que os 
privilegiam em face da população meramente 
vulnerável. Entretanto, a prioridade léxica atri-
buída, neste caso, à eqüidade levanta uma série 
de problemas, sendo o principal aquele referente 
ao princípio da universalidade, que parece ser 
contradito no caso da focalização. Vimos tam-
bém que o próprio princípio de justiça pode ser 
entendido não como uma genérica e abstrata 
igualdade, mas como eqüidade, que implica polí-
ticas compensatórias que privilegiam suscetíveis 
e vulnerados para se chegar pelo menos a uma 
redução da desigualdade prévia. No caso dos 

portadores de DDL, os princípios de proteção e 
de eqüidade implicam a inclusão de drogas órfãs 
na lista de medicamentos excepcionais, median-
te elaboração de protocolos clínicos e diretrizes 
terapêuticas, periodicamente revisados.

Quais seriam as outras opções? Negar o tra-
tamento? Reduzir as doses? Limitar o acesso? 
Firmar parcerias com fundos de financiamento? 
Desenvolver tecnologias que permitam a produ-
ção interna, com conseqüente redução dos cus-
tos para o fornecimento desses medicamentos 
ao usuário do SUS, seria factível? Esta última pro-
posta, no entanto, poderá tornar-se um grande 
desafio, tendo em vista o alto custo de desenvol-
vimento e implantação desta biotecnologia.

A participação do Estado na oferta e na ad-
ministração do acesso à população portadora 
de doenças de depósito lisossômico a medica-
ções que mostrem efetividade no seu controle, 
sem dúvida faz parte de uma sistemática de as-
sistência em doenças genéticas da qual o mes-
mo não deve isentar-se, caso contrário estaria 
desrespeitando seus preceitos constitucionais 
e pondo em risco sua credibilidade. Neste con-
texto, trazemos à luz uma discussão maior, não 
somente acerca de questões de assistência tera-
pêutica – de ordem de prevenção terciária das 
doenças genéticas –, mas questões, também, de 
abordagem da assistência primária e secundária 
de tais doenças.

Tais discussões mostram de forma premente 
e clara a necessidade de colaboração entre pro-
fissionais da Genética e da Saúde Pública, numa 
abordagem diferente da observada no século XIX 
e início do século XX, na qual práticas eugenicis-
tas e daninhas foram amplamente aplicadas nas 
sociedades européias e americanas. Certamente, 
questões como eugenia, reducionismo e deter-
minismo genéticos, alocação de recursos, discri-
minação, demandas comerciais, compreensão 
e educação dos distúrbios genéticos deverão 
pertencer à pauta única de discussão partilhada 
por bioeticistas, geneticistas e profissionais da 
saúde pública, conforme recentemente relatado 
acerca da abordagem multidisciplinar na com-
preensão, prevenção e tratamento de algumas 
doenças complexas como diabetes, demência, 
cardiopatia congênita e câncer 24. Para tanto, 
as autoridades devem assumir, para o cuidado 
com a saúde das populações suscetíveis e vul-
neradas, programas de saúde coletiva em que se 
inclua a implantação de redes estruturadas de 
serviços de Genética Médica e Aconselhamento, 
atualmente extremamente restritos em termos 
de quantidade, distribuição geográfica (concen-
trados no eixo sul-sudeste) e oferta de serviços, 
com conseqüente limitação grave ao acesso pela 
população 25.
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Neste contexto, estratégias para prevenção 
de novos casos devem ser discutidas, conside-
rando ser a prevenção uma das possibilidades 
de estabilização dos custos crescentes dos tra-
tamentos. Por sua vez, problemas éticos como o 
acesso à privacidade dos portadores de doenças 
genéticas e à possível interferência no exercício 
da autonomia do cidadão com relação a ques-
tões de diagnóstico pré-natal, interrupção de 
gestação e estigmatizações deverão ser aborda-
dos 26.

Em particular, formas de transferência de 
responsabilidade devem ser discutidas, como a 
promoção de parcerias público-privado via par-
ticipação dos seguros-saúde ou de fundações. 
De fato, na falta de atuação satisfatória do Esta-
do, como no caso das doenças órfãs, há parcelas 
sociais que lutam para assumir a responsabi-
lidade de proteger os suscetíveis e vulnerados: 
a saúde pública em interação com a Genética 
Médica; a sociedade civil e os grupos de auto-
ajuda. No entanto, mesmo que o Estado não 
assuma inteiramente a realização das práticas 
em saúde e, portanto, seu papel protetor, seria 
inconcebível que não houvesse ao menos uma 
fiscalização eficiente por parte do governo cen-
tral 19. Em relação ao papel da sociedade civil e 
aos grupos de auto-ajuda, observou-se que na 
inclusão de medicamentos na lista padroniza-
da e a conseqüente compra de fármacos pelo 
governo, a participação das associações foi e 
tem sido essencial, a exemplo do ocorrido com 
a doença de Gaucher. Por conseguinte, a parti-
cipação de associações de pais e pacientes por-
tadores de doenças genéticas, nas discussões 
sobre a formulação e implementação de políti-
cas referentes aos medicamentos excepcionais, 
deve ser estimulada, de acordo com os próprios 

princípios do SUS, do controle e da participação 
social.

Por sua vez, a criação de fundos de financia-
mento de tratamento para pacientes com doen-
ças raras, valendo-se de ensaios clínicos, pode 
ser justificada em nome do interesse do avanço 
científico e da promoção da saúde, bem como a 
manutenção de comissões dedicadas a tarefas 
específicas como a contínua revisão de critérios 
metodológicos de avaliação da efetividade das 
medicações, que estão sendo paulatinamente 
ofertadas pelos laboratórios. Ademais, dado o 
número amostral de pacientes ser muito peque-
no (por conta da raridade da condição e dificul-
dade diagnóstica) e a demanda de avaliações 
ser em curto prazo – pelo caráter progressivo da 
doença –, estas comissões se mostram necessá-
rias. Com efeito, pesquisas têm mostrado o be-
nefício das medicações para algumas das DDL, 
especialmente se tratadas precocemente ou 
voltadas para grupos específicos destes pacien-
tes 27,28. Além disto, critérios clínicos de inclusão 
e exclusão de pacientes ao tratamento também 
devem ser definidos e continuamente revistos, 
visto que as medicações disponíveis não têm 
apresentado redução favorável dos danos neu-
rológicos já instalados nos casos das formas 
neuronopáticas de algumas das DDL 29.

Todavia, essas são medidas coadjuvantes, 
que podem servir para compensar as carências 
na atuação do Estado, de acordo com os princí-
pios norteadores do SUS.

O aprofundamento de tais questões sem dú-
vida trará à baila discussões que andam ador-
mecidas no âmbito político brasileiro e, conse-
qüentemente, esquecidas do ponto de vista as-
sistencial, prejudicando a saúde e o bem-estar de 
inúmeros brasileiros.
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Resumo

Este trabalho tem como objetivo discutir a moralida-
de do financiamento público das drogas órfãs, de al-
tíssimo custo, para o tratamento de doenças genéticas 
raras, utilizando as ferramentas da Bioética, em espe-
cial o princípio da proteção, aplicável a indivíduos e 
populações vulneradas. Com base neste princípio, e 
considerando o contexto normativo constituído pelo 
Sistema Único de Saúde (SUS), argumenta-se sobre a 
obrigação moral do Estado de prover políticas públi-
cas que assistam ao indivíduo portador de uma doen-
ça genética – como a de depósito lisossômico – e que 
pode, portanto, ser considerado, “vulnerado”, bem co-
mo são sugeridas medidas que possam implementar 
e dar sustentabilidade a tais políticas com ênfase em 
questões de alocação de recursos, focalização e equa-
nimidade.
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