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INTRODUCAO

As doencas raras sdo condigdes que, por
defini¢do, acometem uma pequena parcela da
populagdo, apresentando critérios de prevalén-
cia distintos conforme o pais ou regiao. Na Uni-
ao Europeia, sdo consideradas raras aquelas do-
encas que afetam menos de 5 pessoas a cada
10.000 habitantes (MOLINER & LIGORA,
2017), enquanto nos Estados Unidos, o para-
metro adotado ¢ o valor absoluto, quando uma
determinada doenca afeta menos de 200.000
pessoas (ABOZAID et al, 2025). Por sua vez, a
Organizacao Mundial da Satde (OMS) e o Mi-
nistério da Satde do Brasil trazem defini¢cdes
semelhantes. Ao passo que o Ministério da Sau-
de brasileiro considera como raras as doencas
cuja prevaléncia ndo ultrapassa 65 casos por
100.000 individuos, ou seja, menos de 1,3 por
2.000 pessoas (Brasil, 2014), a OMS afirma que
uma doenca rara afeta até 1 em cada 2000 in-
dividuos (OMS, 2025).

Apesar da baixa prevaléncia individual, es-
tima-se que existam entre 6.000 e 8.000 doen-
cas raras conhecidas, afetando, segundo a OMS
(2025), mais de 300 milhdes de pessoas ao re-
dor do mundo. Ainda de acordo com a OMS
(2025):

[...] 70% dessas condi¢des comegam na in-
fancia. [...] sdo frequentemente complexas
e multissistémicas, afetando multiplos 6r-
gdos e levando a comorbidades, [...] muitas
dessas condigdes sdo cronicas, progressi-
vas e podem, consequentemente, resultar
em deficiéncias graves e morte prematura.
[...] algumas pessoas que vivem com uma
doenga rara tém deficiéncias, que podem
ter um impacto maior na sua saude, e que
também podem enfrentar vérias barreiras,
dificultando a sua participagdo plena e efe-
tiva na sociedade em igualdade de condi-

¢des com os outros [individuos] (OMS,
2025).

Esse panorama confere as doengas raras
uma importancia crescente no campo da satde

publica, tanto pela carga clinica e emocional
imposta aos individuos e suas familias quanto
pelos desafios enfrentados em termos de diag-
noéstico, tratamento e equidade de acesso aos
servigos de saude. A auséncia de terapias espe-
cificas para a maioria dessas condicdes, o alto
custo dos medicamentos 6rfaos (nomenclatura
utilizada para os medicamentos que tratam do-
engas raras), a escassez de profissionais especi-
alizados e a desigualdade na distribui¢ao dos
centros de referéncia contribuem para a vulne-
rabilidade desses pacientes dentro dos sistemas
de saude.

Reconhece-se, portanto, a necessidade de se
ampliar a discussdo sobre a efetividade das po-
liticas publicas voltadas as doengas raras, com
especial atencdo ao caso brasileiro. A institui-
cdo da Politica Nacional de Atengao Integral as
Pessoas com Doengas Raras (PNAIPDR) em
2014 representou um avango normativo impor-
tante, mas sua implementacao ainda enfrenta li-
mitagdes estruturais e operacionais (FELIX et
al, 2022; HOROVITZ et al, 2024).

Dessa forma, o presente artigo tem como
objetivo principal analisar as politicas publicas
voltadas para as doencas raras no Brasil, exa-
minando seus avancos, desafios e perspectivas
futuras. Portanto, pretende-se contribuir para o
debate académico e politico, oferecendo subsi-
dios para a formulagdo de estratégias mais efi-
cazes e equitativas no campo das politicas pu-
blicas em saude para doengas raras. Ao analisar
esse cenario em perspectiva comparada, este es-
tudo busca compreender o progresso, as lacunas
e as possibilidades de fortalecimento das acdes
publicas voltadas a esse grupo populacional
historicamente negligenciado.

METODO

Este artigo foi elaborado por meio de uma
revisdo narrativa da literatura cientifica, utili-
zando-se de documentos oficiais, normativas €
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publicagdes académicas relacionados as politi-
cas publicas para doencas raras, com foco espe-
cial no contexto brasileiro. A busca por fontes
incluiu bases de dados académicas, como Pub-
Med, SciELO, LILACS e Google Scholar, além
de sites institucionais de 6rgdos governamen-
tais, como o Ministério da Satide do Brasil, Or-
ganizacao Mundial da Saude (OMS) e agéncias
reguladoras internacionais. Os critérios de sele-
¢do dos materiais consideraram publicacdes e
documentos publicados nos ultimos 15 anos,
com énfase em estudos, relatorios e normativas
que abordam defini¢des, politicas, implementa-
¢do, desafios e avancos relacionados as doengas
raras. A busca dos materiais a serem analisados
na revisao foi feita entre abril e maio de 2025.

Ademais, a partir da andlise comparada de
casos, o presente estudo contrasta o caso brasi-
leiro com outros trés de destaque: Canada, Esta-
dos Unidos e Unido Europeia. Tais casos foram
escolhidos por abrangerem politicas publicas
para doencas raras de grande relevancia interna-
cional.

A analise dos dados foi realizada de forma
qualitativa, organizando-se as informagdes em
categorias tematicas que contemplam aspectos
epidemiologicos, historicos, politicos, estrutu-
rais e de gestdo do cuidado as pessoas com do-
encas raras.

POLITICAS PUBLICAS PARA DO-
ENCAS RARAS NO BRASIL

Marcos normativos e institucionais
O primeiro grande marco na saide publica

brasileira foi a criagdo do Sistema Unico de
Saude (SUS), instituido em 1990 pela Lei n°
8080, que “dispde sobre as condigdes para a
promogao, protecdo e recuperagdo da saude, a
organizagdo e o funcionamento dos servigos
correspondentes” (BRASIL, s.d., n.p.).
Trata-se de um dos maiores e mais comple-
xos sistemas de saude publica do mundo, abran-

gendo desde o simples atendimento para avalia-
¢do da pressdo arterial, por meio da Atengdo
Primaria, até o transplante de 6rgdos, garantin-
do acesso integral, universal e gratuito para toda
a populacdo do pais, proporcionando o acesso
universal ao sistema publico de saude, sem dis-
criminacdo. Desta forma, a atencdo integral a
satde passou a ser um direito de todos os bra-
sileiros, desde a gestacao e por toda a vida, com
foco na saude com qualidade de vida, visando a
prevengao e a promocao da saude (BRASIL,
s.d., n.p.).

Por outro lado, a atengdo as pessoas com
doengas raras no Brasil foi formalmente insti-
tuida apenas em 2014, por meio da Politica Na-
cional de Atencdo Integral as Pessoas com
Doencas Raras (PNAIPDR), estabelecida pela
Portaria n° 199/2014 do Ministério da Saude.
Esta politica representou um avango significati-
Vo na organizagdo da aten¢ao integral no ambi-
to do Sistema Unico de Satde (SUS), ao reco-
nhecer as especificidades dessas condig¢des e
propor diretrizes para o cuidado longitudinal e
multidisciplinar (FELIX et al, 2022; HORO-
VITZ et al, 2024).

A PNAIPDR est4 fundamentada nos princi-
pios de universalidade, equidade e integralida-
de, e define critérios para a estrutura¢ao de Ser-
vicos de Referéncia em Doencas Raras (SR-
DR), preferencialmente em hospitais universi-
tarios e centros de referéncia regionais (BRA-
SIL, 2014). A politica distingue dois grandes ei-
x0s de atuagao:

e Doencas raras de origem genética, que
incluem doengas hereditarias e congénitas;

e Doencas raras de origem nao genética,
que abrangem enfermidades autoimunes, infec-
ciosas ou idiopaticas de baixa prevaléncia.

A normatizacao também prevé a articulagao
entre os diferentes niveis de aten¢dao em saude
(primaria, secundaria e tercidria), além da inte-
gracdo com a triagem neonatal, vigilancia epi-
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demioldgica e programas de reabilitacdo (BRA-
SIL, 2014).

Avancos na organizacio da rede assis-
tencial
Desde a implementagao da PNAIPDR, hou-

ve a criagao de uma rede de atengdo especiali-
zada (BRASIL, 2014). De acordo com Giugli-
ani et al (2016), destacam-se os seguintes servi-
oS!

o Credenciamento dos SRDRs, vincula-
dos principalmente aos hospitais universitarios;

e Incorporagdo de exames laboratoriais e
genéticos, incluindo técnicas de biologia mole-
cular, como parte da linha de cuidado;

e Elaboragao de Protocolos Clinicos e Di-
retrizes Terapéuticas (PCDTs) para algumas
doencas raras, visando padronizar condutas e
garantir acesso a tratamentos.

A politica também previu a integragdo da a-
tencdo especializada com programas de pesqui-
sa ¢ inovacao, como a Rede Brasileira de Doen-
cas Raras (RARAS), com o objetivo de ampliar
o conhecimento epidemiologico, fortalecer a
capacitagdo profissional e fomentar a colabora-
¢ao cientifica (BRASIL, 2014; GIUGLIANI et
al, 2016).

Atores sociais e participacao social
As associagdes de pacientes e familiares

tém desempenhado um importante papel na
construcdo e consolidacdo das politicas para do-
encas raras no Brasil (LIMA et al, 2018) e no
exterior (PATTERSON et al, 2023). No caso
especifico do Brasil, tais associagdes atuam ma-
joritariamente nos seguintes ambitos:

e Advocacy e mobiliza¢do para a aprova-
cdo leis especificas e recursos orcamentarios;

e Participag@o nos processos da Comissao
Nacional de Incorporacdo de Tecnologias no
Sistema Unico de Satude (CONITEC), contribu-
indo com experiéncias vividas na avaliagdo de
tecnologias em saude;

e Promog¢ao de campanhas de conscienti-
zagdo e articulacdo com o poder publico e pes-
quisadores.

No entanto, de acordo com Lima et al
(2018), as falhas na efetivacdo da PNAIPDR e
a omissdo do Estado brasileiro em atender de
forma integral as necessidades da populagdo ge-
ram, como consequéncia, uma forte cultura de
judicializa¢do da satde, sobretudo quanto ao
acesso a medicamentos e tratamentos terapéuti-
cos. Neste cenario, as associagdes de pacientes
com doencas raras brasileiras tém focado sua
atuacdo nesse ambito, em detrimento de outros
pilares da PNAIPDR; enquanto nos Estados U-
nidos, tais associagdes pautam a necessidade de
maior financiamento em pesquisas sobre diver-
sas doengas raras (PATTERSON et al, 2023).

Desafios estruturais e operacionais
Apesar dos avangos normativos e instituci-

onais, a politica enfrenta diversos entraves em
sua efetivacdo. Entre os principais desafios,
Giugliani et al (2016), Félix et al (2022), e Ho-
rovitz et al (2024) destacam:

e Desigualdade regional: a maior parte
dos centros especializados concentra-se nas re-
gides Sul, Sudeste e nas trés grandes capitais do
Nordeste (Fortaleza, Recife e Salvador), com
cobertura limitada em areas rurais e nas regides
Norte e Centro-Oeste, o que compromete o a-
cesso equitativo.

e Capacitacdo e recursos humanos: a
caréncia de especialistas, como geneticistas € e-
quipes multiprofissionais, compromete a efeti-
vidade da atencdo, sobretudo fora dos grandes
centros urbanos.

e Infraestrutura tecnologica: a oferta li-
mitada de exames genéticos avangados € a au-
séncia de laboratorios publicos em diversas re-
gides dificultam o diagnéstico precoce e preci-
SO.
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e Financiamento inadequado: a ausén-
cia de financiamento estruturado e continuo
representa um dos principais gargalos para a
manuten¢do e ampliagdo dos servigos.

e Acesso a medicamentos 6rfaos: o alto
custo, as barreiras regulatdrias e a lentidao nos
processos de incorporacdo dificultam o acesso
aos tratamentos, mesmo apds aprovacio pela
Anvisa ou pela Comissao Nacional de Incorpo-
racdo de Tecnologias no SUS (CONITEC).

e Dados epidemiologicos insuficientes:
a falta de registros sistematizados de pacientes
e informagdes sobre incidéncia e prevaléncia
das doencas dificulta o planejamento, a aloca-
¢do de recursos e a avaliacao das politicas pu-
blicas.

MODELOS INTERNACIONAIS DE
POLITICAS PUBLICAS PARA DO-
ENCAS RARAS

A formulacao de politicas publicas para do-
engas raras tem sido uma preocupagdo cres-
cente em diversos paises, especialmente diante
do aumento da capacidade diagnostica, do de-
senvolvimento de medicamentos Orfaos e da
mobilizacdo de associacdes de pacientes. A se-
guir, sdo apresentados os principais marcos €
estratégias adotadas por trés experiéncias inter-
nacionais de destaque: Estados Unidos e Unido
Europeia como referéncias positivas, e o Cana-
da como um pais que enfrenta problemas nas
suas politicas publicas voltadas para as doencas
raras.

Estados Unidos: pioneirismo regulatorio
e estimulo a inovacao
Os Estados Unidos (EUA) foram pioneiros

na estruturacdo de uma politica para doencas
raras com a promulgacao do Orphan Drug Act
(ODA) em 1983 (LE, 2017; SALTONSTALL
et al, 2024). Essa legislagdao estabeleceu uma
defini¢do legal para as doencas raras e criou um

conjunto de incentivos para o desenvolvimento
de medicamentos orfaos, incluindo:

e I[sen¢do de taxas regulatérias junto a
FDA (Food and Drug Administration);

e Sete anos de exclusividade de mercado
apos a aprovacdo do medicamento;

e Subsidios diretos para pesquisa clinica e
pré-clinica.

Além dos incentivos a industria farmacéuti-
ca, ha um forte envolvimento de agéncias publi-
cas, como o National Institutes of Health
(NIH), que financia pesquisas e fomenta parce-
rias publico-privadas para acelerar a pesquisa
translacional e o desenvolvimento de terapias
inovadoras (GROFT, 2013).

Ademais, o pais criou o Office of Orphan
Products Development (OOPD), responsavel
por coordenar as atividades relacionadas ao de-
senvolvimento de medicamentos para doengas
raras (LE, 2017). Outro avango relevante foi a
criagdo, em 2003, do Rare Diseases Clinical
Research Network (RDCRN), um networking
entre centros e institutos de pesquisa ligado aos
NIH, que promove redes colaborativas de pes-
quisa, capacitagdo profissional e registro de pa-
cientes (MERKEL et a/, 2016).

O modelo estadunidense ¢ amplamente re-
conhecido por sua capacidade de fomentar a 1-
novacao e atrair investimentos da industria far-
macéutica, ainda que enfrente criticas relacio-
nadas ao alto custo dos medicamentos aprova-
dos e a acessibilidade para a populacao (SAL-
TONSTALL et al, 2024).

Apesar dos avancgos, persistem desafios sig-
nificativos, como o alto custo das terapias, bar-
reiras de acesso — especialmente para doencgas
ultrarraras — e atrasos diagnoésticos. O sistema
de saude dos EUA, incluindo o Medicaid, en-
frenta dificuldades para garantir acesso equita-
tivo e sustentavel a terapias de alto custo, como
as terapias génicas e celulares, exigindo discus-
soes continuas sobre modelos de reembolso e
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avaliacdo de custo-efetividade (GENTILINI et
al,2025; MILLER et al, 2025). Diferentemente
de outros paises de alta renda, os EUA nao exi-
gem comprovagao formal de custo-efetividade
para aprovagdo e cobertura de medicamentos
orfaos, o que contribui para precos elevados e
variagdes no acesso (GALLAGHER et al,
2021).

Unifo Europeia: integracio regional e
direito ao acesso
Na Unido Europeia (UE), as doencas raras

passaram a ser tratadas como prioridade de sat-
de publica a partir dos anos 2000, quando foi
instituido o Regulamento (CE) n°® 141/2000,
que criou a figura do medicamento 6rfao no ar-
cabougo juridico comunitario, estabelecendo
beneficios semelhantes aos do modelo america-
no: exclusividade de mercado por dez anos,
isengdo de taxas e suporte cientifico por parte
da Agéncia Europeia de Medicamentos (EMA)
(MOLINER & WALIGORA, 2017).

Em 2009, foi adotada a Recomendagao do
Conselho Europeu sobre uma a¢do nos domini-
os das doengas raras, que incentivou os Esta-
dos-membros a desenvolverem seus respecti-
vos Planos Nacionais de Doengas Raras (PND-
Rs), com base em diretrizes comuns (MOLI-
NER & WALIGORA, 2017). De modo geral,
segundo Taruscio ef al (2010) e Hedley et al
(2021), esses planos abordam:

e Organizacdo de centros de referéncia
nacionais e transnacionais;

e Desenvolvimento de Redes Europeias
de Referéncia (ERNs), que conectam especia-
listas de diversos paises por meio de platafor-
mas digitais para discussdo de casos comple-
X0S;

e Financiamento de pesquisas transfron-
teirigcas, com suporte do programa Horizon Eu-
rope e da European Joint Programme on Rare
Diseases (EJP RD);

e Fortalecimento da participagdo das or-
ganizacdes de pacientes, especialmente a Orga-
nizacdo Europeia para Doencas Raras (EU-
RORDIS), que atua como ponte entre as comu-
nidades, pesquisadores e instituicdes da UE.

Ainda de acordo com Hedley et a/ (2021),
apesar da diversidade dos sistemas de saude dos
paises membros, a UE tem avancado na har-
monizagdo de politicas, reconhecendo o direito
ao diagnostico e tratamento oportuno como um
aspecto fundamental da cidadania europeia. A-
demais, a legislagdo da UE sobre o tema tam-
bém serviu como base para politicas publicas
adotadas em outros paises da Europa que ndo
fazem parte do bloco, como Noruega, Montene-
gro, Sérvia e Suica (HEDLEY et al, 2021), res-
saltando o reconhecido papel da Unido enquan-
to um definidor de agenda (agenda setter) a ni-
vel global (ALUTTIS et al, 2014).

Canada: abordagem descentralizada e
acesso desigual
A politica atual para o cuidado e atengdo a

pessoas com doencas raras no Canada € caracte-
rizada por avangos recentes, mas ainda apresen-
ta fragmentacao e desigualdade de acesso entre
as provincias. O Canada apresentou sua estraté-
gia nacional voltada para o tema apenas em
2023, com o objetivo de melhorar o acesso a te-
rapias e padronizar o cuidado em todo o pais,
contudo tal estratégia ainda ndo foi implemen-
tada totalmente (GENTILINI et al, 2025).

O acesso a medicamentos oOrfaos e trata-
mentos para doengas raras ¢ limitado e varia
significativamente entre as provincias, com ta-
xas de reembolso publico consideravelmente
menores do que em paises europeus. Por exem-
plo, as provincias com maior acesso, como On-
tario, Quebec e Alberta, reembolsam apenas
cerca de 25-32% dos medicamentos oOrfaos a-
provados, enquanto paises como Alemanha e
Reino Unido apresentam taxas superiores a
68% (WARD et al, 2022). Além disso, o tempo
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entre a aprovacao regulatdria e o acesso efetivo
ao tratamento € prolongado, frequentemente ul-
trapassando 17 meses nas provincias mais ageis
(WARD et al, 2022; RAWSON, 2022).

O processo de avaliacdo e incorporagdo de
medicamentos para doengas raras envolve a Ca-
nadian Agency for Drugs and Technologies in
Health (CADTH) e a pan-Canadian Pharma-
ceutical Alliance (pCPA), que alinham avalia-
¢oes de tecnologia em saude e negociagdes de
preco. Embora a maioria das recomendacdes
para medicamentos de doencas raras seja posi-
tiva, elas frequentemente impdem critérios cli-
nicos rigorosos € requisitos financeiros, o que
restringe o acesso dos pacientes. O alinhamento
entre CADTH e pCPA tem beneficiado os go-
vernos em termos de controle de custos, mas re-
sulta em atrasos e restricdes para os pacientes
(RAWSON, 2022, STAFINSKI, 2022).

No ambito do cuidado clinico, ha variagdes
importantes nas praticas diagndsticas e terapéu-
ticas, refletindo incertezas e a auséncia de pro-
tocolos nacionais padronizados. A participagdo
de grupos de pacientes tem sido fundamental
para impulsionar a agenda politica e pressionar
por melhorias no acesso, coordenagdo do cuida-
do e desenvolvimento de infraestrutura de da-
dos (DHARSSI et al, 2017).

Entre as recomendagdes recentes para apri-
morar a politica canadense estdao: defini¢dao de
acesso apropriado, flexibilizacdo da necessida-
de de avaliagdes completas de tecnologia em
saude para determinados casos, desenvolvi-
mento de planos de acesso gerenciado, criagao
de infraestrutura nacional de dados sobre doen-
cas raras, € engajamento continuo de pacientes
e profissionais de saude (STAFINSKI, 2022).

Em sintese, o Canadé estd em processo de
transi¢do para uma politica mais coordenada e
equitativa para doengas raras, mas atualmente o
acesso a diagnostico, tratamento e suporte per-
manece desigual e dependente de iniciativas

provinciais, com desafios persistentes em ter-
mos de tempo, equidade e sustentabilidade
(DHARSSI et al, 2017; WARD et al, 2022).

ANALISE COMPARATIVA: LI-
COES E IMPLICACOES PARA O
BRASIL

A andlise dos modelos internacionais para
politicas publicas em doengas raras revela es-
tratégias distintas, mas complementares, que
podem inspirar o aprimoramento das politicas
publicas brasileiras. Esse aprimoramento exige
acdes integradas, investimento em formagao de
recursos humanos, ampliagdo da infraestrutura,
fortalecimento das redes regionais e politicas de
financiamento sustentaveis para garantir a equi-
dade e a integralidade do cuidado as pessoas
com doengas raras no Brasil (GIUGLIANI et a/,
2016; NUNES et al, 2022; LOPES et al, 2018).
A seguir, destacam-se os principais aprendiza-
dos e suas possiveis aplicagdes ao contexto na-
cional.

Incentivos a inovacao e desenvolvimento
de medicamentos
O modelo dos Estados Unidos, por meio do

Orphan Drug Act, demonstra eficacia no esti-
mulo a pesquisa e desenvolvimento de medica-
mentos o0rfaos via beneficios regulatorios e eco-
nomicos. Para o Brasil, que enfrenta barreiras
no desenvolvimento local de tecnologias e de-
pendéncia do mercado internacional, a imple-
mentacao de politicas que incentivem a indis-
tria nacional — como isenc¢ao de impostos, su-
porte financeiro para pesquisas clinicas e exclu-
sividade de mercado — poderia fortalecer a ca-
pacidade produtiva local e reduzir custos. Faz-
se urgente, portanto, ampliar programas de ca-
pacitacao de profissionais e incentivar a pesqui-
sa colaborativa, reduzindo a dependéncia tec-
nologica e promovendo a inovagao a nivel lo-
cal.
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Organizacio do acesso e equidade
O modelo europeu ressalta a importancia de

uma gestdo integrada e equitativa do acesso a
medicamentos e servigos de saude, por meio da
cooperacao e coordenagao intergovernamental-
is. Por outro lado, o caso canadense demonstra
as dificuldades de gestdo diante de uma estra-
tégia menos hierarquizada, em que suas provin-
cias t€ém consideravel autonomia decisoria e ad-
ministrativa. Para o Brasil, cuja satide publica ¢
descentralizada, a articulacdo entre os entes fe-
derativos ¢ a criagao de um fundo dedicado as
doengas raras podem garantir maior uniformi-
dade no acesso, além de racionalizar recursos
diante dos custos elevados, minimizando a vo-
latilidade orcamentaria e assegurando recursos
continuos para as politicas publicas na area.

Estruturacio de redes de atencao e cen-
tros de expertise
A experiéncia europeia evidencia o papel

das Redes Europeias de Referéncia (ERNs) co-
mo modelos de organizacao colaborativa entre
especialistas, permitindo o compartilhamento
de conhecimento e a centralizagdo do atendi-
mento em centros de referéncia. Nesse sentido,
o Brasil pode avancar na formalizagao de redes
regionais € nacionais, conectando centros de
exceléncia, laboratorios e associagdes de paci-
entes para melhorar o diagndstico precoce € a
continuidade do cuidado. Desse modo, investir
em sistemas robustos de registro e vigilancia
epidemiologica permitird melhor planejamento
e avaliacdo das politicas.

Participacdo social e transparéncia

A participagdo ativa das organizagdes de
pacientes, tanto nos Estados Unidos quanto na
Europa, através de advocacy influente, ¢ funda-
mental para legitimar as politicas publicas e di-
recionar as prioridades. Portanto, quanto ao ca-
so brasileiro, o fortalecimento das entidades re-
presentativas civis, junto a mecanismos trans-

parentes de consulta publica e monitoramento,
podem promover politicas mais responsivas as
necessidades reais dos pacientes, sobretudo
quanto a implementacdo de mecanismos mais
ageis para o registro, a aprovagao € a incorpo-
racdo de medicamentos 6rfaos, garantindo seu
acesso a todos os pacientes sem que haja a ne-
cessidade de judicializacao.

Encontram-se na literatura varios conceitos
sobre saude da mulher. H4 concepg¢des mais
restritas que abordam apenas aspectos da biolo-
gia e anatomia do corpo feminino e outras mais
amplas que interagem com dimensodes dos di-
reitos humanos e questdes relacionadas a cida-
dania. Nas concepc¢des mais restritas, o corpo
da mulher ¢ visto apenas na sua fun¢ao repro-
dutiva e a maternidade torna-se seu principal
atributo. A saude da mulher limita-se a satde
materna ou a auséncia de enfermidade associa-
da ao processo de reproducdo bioldgica. Nesse
caso estdo excluidos os direitos sexuais e as
questdes de género (COELHO, 2003).

RESULTADOS E DISCUSSAO

Respeitando as particularidades socioeco-
ndmicas e culturais do pais, o Brasil pode apri-
morar a Politica Nacional de Aten¢do Integral
as Pessoas com Doencgas Raras (PNAIPDR) a
partir das experiéncias de modelos internacio-
nais, como as dos EUA, Canada e Unido Euro-
peia. Embora tenha havido avangos, persistem
desafios significativos, especialmente na incor-
poracdo de medicamentos Orfaos e na estrutura-
¢do de redes especializadas no nosso pais (FE-
LIX et al, 2022; HOROVITZ et al, 2024).

O enfrentamento dessas questdes demanda
uma abordagem multidisciplinar e intersetorial,
capaz de articular ciéncia, gestdo, direitos hu-
manos e inovagdo tecnoldgica. A experiéncia
internacional tem evidenciado a relevancia de
incentivos econdmicos, de uma governanga co-
ordenada, da consolidacao de redes de referén-
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cia e do suporte a pesquisa e a capacitacao co-
mo elementos centrais para o fortalecimento
das politicas publicas na area (PAN AMERI-
CAN HEALTH ORGANIZATION, 2009; VI-
DAL et al, 2020). A partir desses quatro fun-
damentos, sera possivel assegurar o diagndstico
precoce e seu respectivo tratamento adequado.

Soma-se a isso a urgéncia de investimentos
em sistemas de informagdo e em registros na-
cionais que subsidiem o monitoramento epi-
demiologico, a avaliacdo de resultados e o
planejamento estratégico baseado em evidén-
cias. Também faz-se necessario o aprimora-
mento do marco regulatério, com vistas a ace-
lerar e tornar mais eficazes os processos de ava-
liagdo, registro e incorporagdo de medicamen-
tos e tecnologias especificas (BRASIL, 2017;
PAN AMERICAN HEALTH ORGANIZATION,
2018; BRASIL, 2025).

Nesse contexto, a participagdo ativa dos pa-
cientes e da sociedade civil emerge como fator
essencial para a constru¢do de politicas mais
transparentes, eficazes e verdadeiramente ali-
nhadas as necessidades da populacao (BRA-
SIL, 2014). Sugere-se, conjuntamente, a insti-
tuicdo de um fundo exclusivo para o financia-
mento de tratamentos e pesquisas na area, com
aporte de recursos publicos e articulagdo com
parcerias publico-privadas, garantindo a susten-

tabilidade or¢amentaria e a previsibilidade dos
investimentos.

Por fim, de forma similar ao que ja acontece
na Europa, recomenda-se estimular parcerias
internacionais e a integracdo do Brasil a redes
colaborativas globais, com o objetivo de ampli-
ar o acesso a conhecimentos, boas praticas e
inovacdes tecnoldgicas no enfrentamento das
doengas raras.

CONCLUSAO

A implantagdo efetiva da Politica Nacional
de Aten¢do Integral as Pessoas com Doencas
Raras (PNAIPDR) com a criagdao/expansao de
novos centros e servicos de referéncia para es-
sas doencas negligenciadas pelo Estado brasi-
leiro ¢ um imperativo €tico e social, que envol-
ve a garantia de direitos basicos, reducao de de-
sigualdades e promoc¢ao da qualidade de vida de
individuos marginalizados por suas condigdes
raras.

A incorporagdo das melhores praticas inter-
nacionais, ressaltando-se as experiéncias esta-
dunidense e europeia, adaptadas a realidade
brasileira, poderd contribuir no enfrentamento
dessas condigdes, ampliando o impacto positi-
vo sobre milhares de familias.
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