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Abstract The World Health Organization established
rare diseases as a global health priority at the 78th
World Health Assembly in 2025, recognizing that over
30 million people worldwide live with one of more than
7,000 rare diseases. Although there is no consensus
among countries on the definition of rare diseases,
approximately 80% are of genetic origin, and 20%
result from viral or bacterial infections, rare types of
cancer, or environmental causes. The rarity of the
disease makes diagnosis difficult, leading to delays that
can compromise quality of life when patients are
subjected to inappropriate treatments. In Brazil and
around the world, public policies are being
implemented to improve the rare diseases patients'
journey, from diagnosis to treatment. Patient
associations, which are groups of individuals with a
specific disease or their family members, represent the
voices echoing on the topic of rare diseases. Their
objectives range from emotional support to articulation
of public policies, sometimes participating in social
movements related to health demands. In this context,
the present study aims to qualitatively analyze national
and international scientific literature on the role of
patient associations in rare genetic diseases and their
participation in associated policies from 2013 to 2023.
A qualitative integrative review was conducted,
covering the BVS/Lilacs/Medline/Scielo, PubMed, and
Scopus databases. The search resulted in the analysis of
34 publications. The study demonstrated the difficulty in
ensuring access to healthcare, a lack of social support
for patients, families, and caregivers, and reflected the
barriers and delays in accessing care for this
population. It was possible to identify that patient
associations act beyond their support activities,
consolidating themselves as fundamental players in
articulating public policies, clinical research, assertive
and effective communication, and educating patients
and various stakeholders about the patient journey. In
this context, patient associations emerge as catalysts for
change, working to reduce barriers and delays in
accessing appropriate care in pursuit of equity,
inclusion, and access to care for all affected individuals.
Keywords: rare disease, patient advocacy, public
policies, quality review.

Resumo A Organizagdo Mundial da Saude estabeleceu
as doencas raras como prioridade global de sadde na 78?
assembléia da satde em 2025, reconhecendo que mais
30 milhdes de pessoas em todo mundo vivem com uma
das mais de 7000 doengas raras. Embora ndo haja um
consenso entre os paises sobre a defini¢do de doencas
raras, aproximadamente 80% delas possuem origem
genética e 20% resultariam de infecgBes virais ou
bacterianas, tipos raros de cancer ou causas ambientais.
A raridade da doenca torna o diagnostico dificil,
ocasionando demora no diagnostico, podendo
comprometer a qualidade de vida, quando o paciente é
submetido a tratamentos inadequados. No Brasil e no
mundo, politicas publicas estdo sendo implementadas
para aprimorar a jornada do paciente com doencas
raras, desde o diagnostico até o tratamento.
Representando as vozes que ecoam sobre a tematica
doencas raras, existem as associa¢fes de pacientes,
definidas por serem grupos de individuos com uma
determinada doenca, ou de seus familiares, cujos
objetivos vdo desde o suporte emocional até a
articulacdo de politicas publicas, participando, por
vezes, no movimento social ligado as demandas em
salde. Neste sentido, o presente trabalho tem como
objetivo analisar qualitativamente a literatura cientifica
nacional e internacional acerca do papel das
associacOes de pacientes nas doencas genéticas raras e
a participacdo nas politicas associadas, no periodo de
2013 a 2023. Foi realizada uma revisdo integrativa
qualitativa, abrangendo as bases de dados
BVS/Lilacs/Medline/Scielo; PubMed e Scopus. A busca
resultou na andlise de 34 publicagdes. O estudo
demonstrou a dificuldade em garantir acesso a salde,
falta de suporte social para pacientes, familiares,
cuidadores e refletiu as barreiras e atrasos no acesso aos
cuidados desta populagdo. Foi possivel identificar a
atuacdo das associacBes de pacientes além das
atividades assistenciais com suporte emocional, mas
também sendo consolidadas como atores fundamentais
na articulacdo de politicas publicas, pesquisa clinica,
comunicacdo assertiva e eficaz, e na educagdo dos
pacientes e diversos stakeholders sobre a jornada do
paciente. Nesse contexto, as associa¢fes de pacientes
emergem como catalisadoras de mudancas, atuando
para reduzir barreiras e atrasos no acesso a cuidados
adequados em busca da equidade, inclusdo e ao acesso
a cuidados para todos os individuos afetados.
Palavras-chaves: doencas raras, defesa do paciente,
politicas publicas pesquisa qualitativa.



INTRODUCAO

A Organizacdo Mundial da Salde
(OMS) estabeleceu em 2025, as doencas raras
como prioridade global de saude na 782
assembléia da satde, reconhecendo que mais 30
milhGes de pessoas em todo mundo vivem com
uma das mais de 7000 doencas raras existentes.
O debate sobre o panorama nacional e
internacional acerca das doencas raras,
auxiliara no contexto historico, embasamento
cientifico e na expanséao da consciéncia sobre o
tema importante problema de salde publica,
mas ainda pouco estudada na perspectiva da
Saude Coletiva2.

A Lei de Medicamentos Orféos,
aprovada no Congresso Americano em 1983,
define doenca rara como doenga ou condicao
gue afeta menos de 200.000 pessoas nos
Estados Unidos®. Na Unido Europeia (UE), as
doencas raras séo definidas como doencas que
afetam menos de 5 por cada 10.000 pessoas na
Comunidade®. No Japdo, o termo “doenga
orfa”, engloba doengas raras como uma
condigdo com prevaléncia de 2,5 casos por
10.000 habitantes®. No Brasil, o Ministério da
Saude, define a doenca rara como aquela que
afeta até 65 pessoas em cada 100.000
individuos e, no Brasil, acomete 13 milhdes de
brasileiros®. A Colémbia restringiu o critério de
doenca rara, que era de 5 por 10.000 habitantes
e passou a ser de 2 por 10.000 habitantes em
20117. Em termos de definicdo, ainda ndo ha
um consenso Unico que defina doencas raras,
entretanto, em relacdo & etiologia, do total de
doencas raras identificadas no mundo,
aproximadamente  80%  teriam  origem
genética e 20% resultariam de infeccdes virais
ou bacterianas, tipos raros de cancer ou causas
ambientais®.

A raridade da doenca torna o
diagndstico dificil, ocasionando demora no
diagnostico, podendo comprometer a qualidade
de vida, quando o paciente € submetido a
tratamentos inadequado?.

Para isso, politicas publicas tem sido
desenvolvidas para melhorar o acesso aos

servigos de salde e a informacgdo, melhorar a
identificacdo quanto ao diagnostico e contribuir
para a melhoria da qualidade de vida das
pessoas com doencas raras®.

No Brasil, a Portaria n°® 199, de 30 de
janeiro de 2014, a Politica Nacional de Atenc¢édo
Integral as Pessoas com Doengas Raras,
aprovou as Diretrizes para Atencdo Integral as
Pessoas com Doencas Raras no ambito do
Sistema Unico de Salde (SUS), tendo como
objetivo garantir o atendimento especializado e
multidisciplinar para pessoas com doencas
raras no Sistema Unico de Saude (SUS), com
diagnéstico precoce, tratamento adequado e
inclusdo social®.

A Australia possui o Programa
Australiano de Medicamentos Orféos (1997), é
uma politica regulatéria criada para incentivar
0 desenvolvimento e a disponibilizagdo de
medicamentos para tratar, prevenir ou
diagnosticar doencas raras®.

A Unido Europeia o regulamento n°
141/2000 do Parlamento Europeu e do
Conselho, de 16 de dezembro de 1999,
estabelece o quadro juridico da Unido Europeia
para os medicamentos 6rfaos. O seu principal
objetivo é incentivar o desenvolvimento e a
comercializagdo de medicamentos para 0
diagndstico, prevencdo ou tratamento de
doencas raras®.

Representando as vozes que ecoam
sobre a temética doencas raras, existem as
associacOes de pacientes, definidas por serem
grupos de individuos com uma determinada
doenca, ou de seus familiares, cujos objetivos
vao desde o suporte emocional até a articulacdo
de politicas publicas, participando, por vezes,
no movimento social ligado as demandas em
salde’. Neste sentido, o presente trabalho tem
como objetivo analisar qualitativamente a
literatura cientifica nacional e internacional
acerca do papel das associagbes de pacientes
nas doencas genéticas raras e a participacdo nas
politicas associadas.



Metodologia

Trata-se de uma reviséo integrativa
gualitativa que aplicou metodologias de
conceito, critérios de rigor, etapas e
instrumentos para a elaboracédo™.

De acordo com Souza et al. (2010), a
reviséo integrativa sintetiza o conhecimento e
incorpora a aplicabilidade dos resultados de
estudos significativos na pratica, sendo uma
ferramenta importante para fundamentar a
pratica baseada em evidéncias cientificas. Ela
permite a incluséo de estudos experimentais e
ndo-experimentais, combinando dados teoricos
e empiricos para uma compreensdo abrangente
de um fendmeno especifico™.

Assim, o presente estudo tem como
objetivo analisar qualitativamente a literatura
cientifica nacional e internacional acerca das
doencas genéticas raras, de modo a identificar e
descrever as caracteristicas dos estudos sobre a
atuacdo e acgdes desenvolvidas pelas
associagOes de pacientes de doengas raras e
discutir a sua relevancia de participagédo em
politicas publicas relacionadas ao tema.

Como estratégia desta revisdo,
processos foram delineados em 06 fases:
elaboracdo da pergunta norteadora, busca ou
amostragem na literatura, coleta de dados,
analise critica dos estudos incluidos, discussao
dos resultados e apresentacdo da revisdo
integrativa'®.

Dantas et al. (2021), recomenda a
estratégia PI1Co para a recuperacao de pesquisas
do tipo qualitativas com foco nas experiéncias
humanas e nos fenémenos sociais'*.

Baseada na estrategia do Quadro 1, a
pergunta de pesquisa elaborada foi: “O que a
literatura nacional e internacional traz sobre a
atuacdo das associagbes de pacientes com
doencas raras?”,.

Posteriormente a criacdo da pergunta
de pesquisa, foi realizado o levantamento dos
artigos na literatura, através de uma busca nas
seguintes bases de dados no Portal Regional da
Biblioteca Virtual em Saude (BVS) que € um
portal que integra mais de 50 bases de dados
disponiveis para pesquisal?, abrangendo as

bases de dados: Lilacs (Literatura Latino-
Americana e do Caribe em Ciéncias da Saude),
Medline (Literatura Internacional em Ciéncias
da Saude), Scielo (Scientific Electronic Library
Online); PubMed (National Library of
Medicine); também incluindo a base de acesso
restrito Scopus.

Para definicdo dos termos de pesquisa
foram mapeados 0s descritores nos DeCS
(Descritores em Ciéncias da Saude) e MeSH
(Medical Subject Headings) que incluiram:
"Rare Disease", "Organizations, Nonprofit”,
“Patient Advocacy”, “Qualitative Research", ¢
as palavras chaves e termos correlatos "orphan
disease”, "genetically rare disease”, "Patient
Association”, "Patient Group", "Self-Help
Groups", "Organizations” OR  "Health
Advocacy", "Patient Group Association".

Apos realizada as testagens nas bases
de dados selecionadas, optou-se pela utilizacdo
dos termos em inglés devido a exigéncia das
revistas cientificas para publica¢des de resumos
em inglés. Assim, emoregando-se 0S
operadores booleanos -OR e -AND, foi
determinada a estratégia final de busca com
auxilio da bibliotecéria: (“rare disease" OR
"orphan disease" OR "genetically rare disease™)
AND "Patient Association” OR "Patient
Group” OR "Self-Help Groups" OR
"Organizations, Nonprofit" OR
"Organizations” OR "Health Advocacy” OR
"Patient Advocacy" OR "Patient Group
Association” AND "Qualitative Research”). A
busca resultou em 232 artigos em julho de
2025.

Os artigos identificados foram
exportados para dentro do software Raayan®®,
que é uma plataforma de inteligéncia artificial
gratuita para web e dispositivos mdveis, que
ajuda confere celeridade a triagem inicial de
resumos e titulos. Esta ferramenta auxiliou na
identificacdo de duplicatas, sendo 43
removidas. Apos essa filtragem, chegamos ao
total de 56 publicacbes que atendiam ao
objetivo proposto, como ilustra a Figura 1.



Quadro 2. Adaptacao de estratégias de busca, acrénimo, aplicacdo e recomendacao

Estratégia | Acrbnimo Aplicacdo Recomendacéo
PICo P- P - Quem compde e | Pacientes com doencas genéticas raras
Populacdo/ | quais as
Paciente/ caracteristicas da
problema populacdo a ser
pesquisada?
| — Interesse | I - Qual a Atuacdo das associac¢tes de pacientes,
experiéncia de uso, | caracteristicas dos estudos sobre a atuacéo, e
ou a percepcdo ou a | participacdo em politicas associadas as doengas
opinido da raras.
populagdo?
Co- Co - Quais detalhes | Literatura cientifica nacional e internacional
Contexto especificos estdo sobre doencgas genéticas raras nos Gltimos 10
relacionados anos.
ao fendbmeno de
interesse?
Pergunta O que a literatura nacional e internacional traz sobre a atuacéo das associagdes de
pacientes com doencas raras?
Sintaxe ("rare disease” OR "orphan disease” OR "genetically rare disease™) AND "Patient

Association" OR "Patient Group" OR "Self-Help Groups" OR "Organizations,
Nonprofit" OR "Organizations" OR "Health Advocacy" OR "Patient Advocacy" OR
"Patient Group Association” AND "Qualitative Research™)

Quadro 2. Adaptacgdo de estratégias de busca, acrénimo, aplicagdo e recomendacdo. Fonte: Dantas et

al.l




Figura 1. Fluxograma de selecdo de publicacdes.
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Foram  incluidos  estudos  que
compreendessem o periodo de publicacédo de 10
anos (2013 a 2023), nos idiomas inglés,
portugués ou espanhol, disponiveis
completamente nas bases de dados, estudos que
mencionavam pelo menos uma doenca
geneticamente rara e que referenciava atuacdo
de associacOes de pacientes. Os critérios de
exclusdao foram artigos encontrados em
duplicidade, que ndo mencionavam ou n&o
eram classificados como doenca geneticamente
rara, ensaios clinicos, doencas raras em
animais, complicagdes de desfechos cirurgicos,
complicagbes decorrente de medicamentos,
construcdo ou avaliacao para diagnostico,
descricdo de metodologia de estudo de
pesquisa, avaliagdo de adeséo de pacientes para
tratamento ou teste clinico, guia de protocolo
clinico, artigos indisponiveis ou incompletos.

Foram incluidos 02 artigos que foram
inicialmente os referenciais para alaboragéo]da
pergunta de pesquisa, mas que hdo
compreendem completamente as palavras-
chaves da sintaxe escolhida. A relagdo dos
textos selecionados, incluidos e analisados
nesta revisao encontram-se no Quadro 1.

Com a selecdo dos 35 artigos, uma
planilha do Google Sheets foi utilizada para
sistematizar, individualmente, as informacdes e
analises de dados referente as publicagGes, de
forma que foram alocados em 03 categorias e
organizados para responder aos objetivos do
estudo: 1) refere-se as caracteristicas gerais das
publicaces, relacionado ao ano de publicacéo,
idioma da publicag&o e tipo de doenga rara; 2)
baseada na coleta de dados nacional e
internacional, pais onde ocorreu o estudo; e, 3)
papel e atribuicdes desempenhados pelas
associag0es de pacientes.



Quadro 1. Relacdo dos textos selecionados, organizados por ano de publicacéo, titulo e Digital Object Identifier (DOI), 2025.

qualitative study

n Ano _de ~ Titulo do Artigo DOl
publicacéo

1 (2014 Ouvidorias publicas de satde: estudo de caso em ouvidoria municipal de salde 10.1590/S0034-8910.2014048004734

5 12016 Child ar_ld family expe_rlences WIFh inborn errors of metabolism: a qualitative interview 10.1007/s10545-015-9881-1
study with representatives of patient groups.

3 |2016 The Sypportlve Care Needs of Parents With a Child With a Rare Disease: A Qualitative 10.1016/j.pedn.2015.10.022
Descriptive Study.

4 (2017 Patient voice in rare disease drug development and endpoints 10.1177/2168479016671559

5 |2017 Public and patient involvement in needs assessm(?nt aer social innovation: a_t people- 10.1186/512913-017-2625-1
centred approach to care and research for congenital disorders of glycosylation

6 loois Adren_al Insufficiency in Young Children: a Mixed Methods Study of Parents 10.1007/510897-018-0278-9
Experiences

7 loois C(_)nceptuallzatlon and ImpIer_nethatlon of the Central Information Portal on Rare 10.2196/resprot. 7425
Diseases: Protocol for a Qualitative Study

s |oo1s leflc_ultles in th_e diagnosis and treatment of rare diseases according to the perceptions 10.6061/clinics/2018/e68
of patients, relatives and health care professionals
Parent Experiences and Preferences When Dysmelia Is Identified During the Prenatal

201 . . o . . . 10.1177/1074840718772
o 018 and Perinatal Periods: A Qualitative Study Into Family Nursing Care for Rare Diseases. 0 [1074840718772808
10 |2018 L?ecolrlwstructmg _normallty following the diagnosis of a childhood chronic disease: does 10.1007/500431-017-3085-7
rare" make a difference?

11 |2019 Choosing between medical management and I|ve_r j[ransplar_n |n_ urea cy9le disorders: A 10.1002/jimd.12209
conceptual framework for parental treatment decision-making in rare disease

12 |2019 Emotional experience in parents of children with Zellweger spectrum disorders: A 10.1016/j.ymgmr.2019.100459




Patient Experience with Congenital (Hereditary) Thrombotic Thrombocytopenic

13 2019 Purpura: A Conceptual Framework of Symptoms and Impacts 10.1007/540271-019-00365-y

14 12019 The experience of_parents of chlldren_ with rafre diseases when communicating with 10.1186/513023-019-1134-1
healthcare professionals: towards an integrative theory of trust

15 12019 The role of patient organizations in the rare disease ecosystem in India: An interview 10.1186/513023-019-1093-6
based study

16 |2019 A qualitative approach to rare genetic diseases: an integrative review of the national and |10.1590/1413-
international literature* 812320182410.17822019
Development of Novel Patient-Reported Outcome (PRO) and Observer-Reported

17 |2020 Outcome (ObsRO) Instruments in Retinitis Pigmentosa (RP) and Leber Congenital 10.1007/s40123-023-00724-x
Amaurosis (LCA): ViSIO-PRO and ViSIO-ObsRO
Exploring the Burden of X-Linked Hypophosphataemia: An Opportunistic Qualitative

18 (202 . . . 10.1007/s12325-019-01193-

8 12020 Study of Patient Statements Generated During a Technology Appraisal 0.1007/512325-019-01193-0

19 |2020 Patient and caregiver perspectlves on burden of disease manifestations in late-onset 10.1186/513023-020-01354-3
Tay-Sachs and Sandhoff diseases

20 |2001 Best _Pract_lces in SpeC|aI|z_ed AmyI0|do_S|s Centers in the United States: A Survey of 10.1177/11795468211015230
Cardiologists, Nurses, Patients, and Patient Advocates

21 |2001 !—|ow are_ patients with rare diseases f;md_ the_lr car(_ers in the UK impacted by the way care 10.1186/513023-020-01664-6
is coordinated? An exploratory qualitative interview study

22 |2001 NaV|'gat_|ng the U.S. health ‘msurar.]ce landscape for children with rare diseases: a 10.1186/513023-021-01943-w
qualitative study of parents' experiences.

23 2021 R?.I’e pedlatr!c diseases and pathway§ to psychosoma'l -cart.a: a qualitative interview study 10 1186/513023-021-02127-2
with professional experts working with affected families in Germany.
Research priorities for rare neurological diseases: a representative view of patient

24 |2021 representatives and healthcare professionals from the European Reference Network for |10.1186/s13023-020-01641-z

Rare Neurological Diseases.




25 2021 The long an_d Wlndl_ng road: per_spfactlves of people and pgrents qf children with 10.1186/513023-021-01939-6
mitochondrial conditions negotiating management after diagnosis

26 2022 Investigacion cual~|tat|va sob_re el impacto del confinamiento estricto en las entidades del 10.1590/50104-129020222103786s
tercer sector espafiolas relacionadas con las enfermedades raras

27 12022 Patlgnts_ view on gene therapy development for lysosomal storage disorders: a 10.1186/513023-022-02543-y
qualitative study

28 2022 Q_ualltatllve analysis of patient interviews on the burden of neuronopathic Gaucher 10.1186/513023-022-02429-7
disease in Japan
The Internet Knows More Than My Physician: Qualitative Interview Study of People

29 |2022 With Rare Diseases and How They Use Online Support Groups. 10.2196/39172
Unmet Therapeutic Needs of Non-Ambulatory Patients with Duchenne Muscular

30 (2022 Dystrophy: A Mixed-Method Analysis 10.1007/s43441-022-00389-x

31 |2022 A’atl_Jagao das ,assoua(;oes de pacientes na incorporacao e na alteracao de politicas 10.14295/jpmhc.v.14.1201
publicas de saude*

32 2023 The chameleon among diseases" - a_m exploratlve_wew o_f sarcmqlos!s ar_1d |dept|f|cat|on 10.1186/513023-023-02866-4
of the consequences for affected patients and relatives using qualitative interviews

5 - - - - .

33 12023 A HTA of what? Reframing through including patient perspectives in health technology 10.1017/S0266462323000132
assessment processes.

34 |2023 As vozes s80 muito mais que um sintoma 10.1590/interface.220275

* Artigos incluidos apo6s a selecéo de publicacGes da base de dados.

Fonte: propio autor.




Resultados e Discussdes

De acordo com a categorizacdo
realizada para o presente estudo:

1) Caracteristicas gerais:

Os artigos discutem as experiéncias e
desafios enfrentados por pacientes e suas
familias que vivem com doengas raras,
destacando as doencas raras como um problema
de salde publica. Reforcam a importancia da
coordenacdo de cuidados e a dificuldade em
acessar informacoes e tratamentos adequados, e
necessidade de letramento dos profissionais de
salde. H& grande destaque para o papel das
organizagBes de pacientes e grupos de apoio
online na partilha de informacdes e na defesa de
melhores politicas de salide no &mbito nacional
e internaciona, além da abordagem da
perspectiva do paciente pode remodelar as
avaliagbes de tecnologia em salde e as
prioridades de pesquisa para 0
desenvolvimento de terapias.

O presente estudo, reflete publicactes
do periodo de 2013 a 2023, periodo em que 0
mundo foi impactado pela Covid-19 na saude e
na rotina dos pacientes, sobretudo nas pessoas
diagnosticados com doencas raras, sendo
evidenciada em publicagcfes como no estudo
realizado no Japdo, para a doenca de Gaucher
neuropatica, refletindo as dificuldades dos
pacientes para irem ao hospital para tratamento
regular devido ao risco de doencas infecciosas,
expressando o desejo de serem tratados em
casa®. O estudo realizado na Espanha realizou
uma pesquisa qualitativa sobre o impacto do
confinamento estrito nas entidades do terceiro
setor espanholas relacionadas com as doencas
raras que, houve uma reducéo nas atividades de
visibilidade dessas entidades, com consequente
impacto social e psicoafetivo, o que revelou
uma fraqueza estrutural pré-existente agravada
pela situacdo, além das preocupacbes com a
falta de terapias, consultas, piora dos afetados
por falta de terapias, dificuldade em contatar
profissionais de satde, e aumento da inquietude
pelo risco de descompensagdo e dano

neuroldgico devido a COVID-19 em pessoas
com doencas raras®.

2) Coleta de dados nacional e
internacional

Os estudos selecionados refletem a
internacionalidade do tema, representados pela
Australia (2), Alemanha (3), Brasil (5), Canada
(1), Espanha (2), Estados Unidos (N,
Holanda (1), india (1), Japdo (1),  Reino
Unido (3), entre outros paises com estudos
realizados de forma multinacional, ou seja,
envolvendo estudos com mais de um pais e
participantes ou analises com perspectivas de
varias localidades (Figura 1).

Dos artigos selecionados, 32 (94,11%)
aplicaram entrevistas como métodologia
quantitativa. Destes estudos, 18 (56,25%)
utilizaram o apoio das associagdes de pacientes
Nno recrutamento para a entrevista, 10 (31,25%)
participaram  como  representantes  de
associacdes de pacientes e 4 (12,5%)
envolveram pacientes, mas néo as associagoes.

O reconhecimento que doencgas raras
sdo um problema de saude publica e necessitam
aprofundamento de estudos, advém do trabalho
de associagdes de pessoas e familiares que, por
meio de conexdes, tém promovido interacdes
no mundo todo de forma presencial e/ou virtual,
ultrapassando  barreiras  geograficas e
identitarias® e se tornando referéncias para
pacientes, familiares, cuidadores, profissionais
da saude e membros governamentais.

3) Atuacdo das associacbes de
pacientes nas politicas publicas e defesa do
paciente.

Nesta busca, foi possivel evidenciar as
diversas atuacdes das associagdes de pacientes.

Como descrito por Kangura et al
(2015), muitas associacfes de pacientes sdo
iniciadas pelos proprios pacientes e familiares,
sendo fundamentais para definir e promover as
necessidades e prioridades das comunidades de
pacientes com doencas raras, porém, a incerteza
guanto ao prognostico e ao futuro da crianca é
uma experiéncia comum?®.



A rede de fornecimento de informacdes
corretas e seguras frente a diagndstico, manejo
e tratamento é uma realidade demonstrada
através de plataformas da web e grupos de
suporte online, que podem conferir ainda mais
credibilidade advinda dos cuidados e
gerenciamento de associacOes de pacientes'’.

No ambito da educagdo promovida
com qualidade pelas associagdes de pacientes,
destaco  associagbes que  promoveram
workshops,  congressos  ou  simposios
capacitando a populagdo, profissionais da
salde, gestores e demais atores sobre doengas
raras. Eventos como esses tem apresentado
crescimento notavel na frequéncia e na
sofisticagdo, impulsionada pela crescente
organizagdo e unificagdo do movimento de
pacientes:

A inclusdo de temas como direitos
humanos e politicas publicas em eventos de
abrangéncia  nacional e internacional,
demonstram uma compreensdo clara de que a
melhoria da qualidade de vida dos pacientes
com doencas raras depende ndo apenas dos
avancos cientificos, mas também de um
arcabouco legal e social robusto.

Manter e intensificar a pauta de
advocacy nos eventos, com discussdes
aprofundadas sobre acesso a diagnostico,
tratamentos inovadores, incorporagdo de
tecnologias no SUS, e a garantia de direitos. A
participacdo ativa de pacientes e familiares na
construcao desses debates é vital para assegurar
que as politicas publicas sejam
verdadeiramente centradas nas necessidades da
comunidade rara.

Sobre a influéncia em Politicas
Publicas, em 1983 a atuacdo das associacOes
foram fundamentais na aprovacdo do "Orphan

Drug Act" de 1983 nos EUA, que inspirou leis
semelhantes globalmente. A Figura 3 evidencia
as participages sociais em diferentes cenarios,
conforme  categotizagdo  proposta  por
Tobaruella, 2021.

No que tange a atuacdo em politicas
publicas, uma pesquisa documental que
mapeou propostas legislativas apresentadas no
Congresso Nacional de 1988 a 2020 que
favorecessem pacientes de doengas raras,
evidenciou que associacdes de pacientes
passaram a buscar espacos de representagédo
politica, articulando cada vez mais iniciativas
legislativas no Congresso Nacional®Z.

No Brasil, o debate sobre doencas raras
comecou cerca de 30 anos depois do inicio da
discussdo nos Estados Unidos (Figura 3). E da
mesma forma como os Estados Unidos e Uni&o
Europeia, as associagdes de pacientes
ganharam forca e espaco para as discussoes
sobre a jornada do paciente de doencas raras®®.

No Brasil e no México, as atuagdes nas
Comissdes Nacionais de Salde com cadeiras
para trazer a voz dos pacientes na formulagdo
de politicas pablicas é uma realidade. No Brasil
e no mundo foram formadas Aliancas e
Federagdes unificacdo colaborativa de grupos
nacionais de doencas raras com o objetivo de
melhorar 0 acesso ao cuidado e tratamento de
doencas raras.

Com a chegada de novas tecnologias
para diagndstico e tratamentos, o cenario das
doencas raras continua a evoluir, a participacdo
da voz dos pacientes refletida nas acbes das
associac0Oes faz-se necessario para que doencas
gue representam uma minoria, ganhe voz e seja
reconhecida.



Figura 2. Sintese com os principais dados sobre a atuacdo das associacBes de pacientes
(Tobaruella, 2021):

Papel Desempenhado pelas
Contribuigdes e Desafios em Associacdes
Advocacy [

Educacdo / Conscientizacdo sobre a
patologia / Capacitacao
Direito dos Pacientes / Advocacy / Lobby

Comunicacdo /Redes Social / Grupos de

L . . Discussdo
Coalizacdo de Associacdes e demais Grupos

/ Conscientizagdo da Sociedade

Empoderamento / Suporte Emocional /
Combate a estigmas

Regulamentacdo e Conquistas para Acesso a
tratamento / Pesquisas / Pautas Sociais

Advocacy / Participacdo Social

Conflitos de Interesse entre
Associacdes de Pacientes e:

ATUACAO DAS
ASSOCIACOES DE
PACIENTES

Stakeholders e Partes Profissionais da saide

Interessadas:

Instituicdes de Satde Publica e Privada e

Instituicdes e Profissionais da Satude Associacdes

Industria Farmacéutica Orgdos do Governos

Instituicdes Governamentais e

L. Industria Farmacéutica
Intragovernamentiais

ONGs e Comunidade

Canais de Comunicagio

Fonte: Tobaruella, 2021.

Figura 3. Representacdo de selecdo de estudos por pais.
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@® Canada
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Fonte: propio autor.



Consideracbes Finais

As doengas genéticas raras sao,
acomete cerca de 350 milhdes de pessoas em
todo o mundo. A demora na identificacdo e
diagndstico, podendo comprometer a qualidade
de vida, quando o paciente é submetido a
tratamentos  inadequado, tornando  essa
condi¢do um problema de salde publica.

Diante desse cenario de raridade,
pacientes e familiares, buscam formas de se
unirem com diferentes objetivos e, em casos,
iniciam a as associagdes de pacientes. Com
atuacdo que vao de suporte emocional até
influéncia em politicas publicas, no Brasil e no
mundo, estas representacfes de pacientes vém
ganhando destaque merecido frente a
importancia de fazer da jornada de um paciente
raro nao ser invisivel.
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