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RESUMO

Objetivo: Conhecer por meio da literatura cientifica os itinerarios terapéuticos de
pacientes com doencas raras no Brasil. Material e Métodos: Trata-se de uma Reviséo
Integrativa da Literatura realizada na biblioteca SciELO e nas bases de dados SCOPUS,
Web of Science, PUBMED e Embase. Utilizou-se os descritores: “rare diseases”, “orphan
diseases”, “therapeutic itinerary”, “therapeutic journey”, “paths traveled”, e “therapeutic
trajectory”, aplicando os operadores booleanos “AND” e “OR”. Os critérios de incluséo
foram artigos na integra, em portugués e/ou inglés. Foram excluidos artigos duplicados,
revisdes, artigos de opinido e editoriais. Utilizou-se a técnica de Andlise do Conteldo de
Bardin. Resultados: Foram incorporados seis artigos. As categorias contemplaram os
itinerérios terapéuticos dos pacientes com doencas raras desde a busca pelo diagndstico,
acesso aos servigos especializados, bem como o reflexo legal da Politica de Atencéo
Integral a Pessoas com Doencas Raras. Consideracgdes finais: Pacientes com doencas
raras apresentam diferentes itinerarios terapéuticos, embora a maioria enfrentam
dificuldades no diagnéstico e manutencdo de tratamentos. Apesar da criagdo da Politica
Nacional de Atencéo Integral s Pessoas com Doencas Raras, familiares e pacientes ainda
enfrentam longas jornadas na busca de cuidados em salde, principalmente no diagndstico
€ a0 acesso aos servicos especializados em doengas raras.

Palavras-chave: Doengas Raras; Itinerario Terapéutico; Brasil.

ABSTRACT

Objective: To know through the scientific literature the therapeutic itineraries of patients
with rare diseases in Brazil. Material and Methods: This is an Integrative Literature
Review carried out in the SciELO library and in the SCOPUS, Web of Science, PUBMED

” o«

and Embase databases. The following descriptors were used: “rare diseases”, “orphan
diseases”, “therapeutic itinerary”, “therapeutic journey”, “paths traveled”, and “therapeutic
trajectory”, applying the Boolean operators “AND” and “OR”. The inclusion criteria were
articles in full, in Portuguese and/or English. Duplicate articles, reviews, opinion articles
and editorials were excluded. Bardin's Content Analysis technique was used. Results: Six
articles were incorporated. The categories contemplated the therapeutic itineraries of
patients with rare diseases from the search for diagnosis, access to specialized services, as
well as the legal reflection of the Policy of Comprehensive Care for People with Rare
Diseases. Final considerations: Patients with rare diseases have different therapeutic
itineraries, although most face difficulties in diagnosing and maintaining treatments.
Despite the creation of the National Policy for Comprehensive Care for People with Rare
Diseases, family members and patients still face long journeys in the search for health
care, especially in the diagnosis and access to services specialized in rare diseases.
Keywords: Rare Diseases; Therapeutic Itinerary; Brazil.

RESUMEN

Objetivo: Conocer a través de la literatura cientifica los itinerarios terapéuticos de
pacientes con enfermedades raras en Brasil. Material y Métodos: Se trata de una Revision
Integrativa de Literatura realizada en la biblioteca SCIELO y en las bases de datos
SCOPUS, Web of Science, PUBMED y Embase. Se utilizaron los siguientes descriptores:
“enfermedades raras”, “enfermedades huérfanas”, “itinerario terapéutico”, “viaje
terapéutico”, “caminos recorridos” y “trayectoria terapéutica”, aplicando los operadores
booleanos “AND” y “OR”. Los criterios de inclusion fueron articulos completos, en
portugués y/o inglés. Se excluyeron articulos duplicados, resefias, articulos de opinién y
editoriales. Se utilizé la técnica de Analisis de Contenido de Bardin. Resultados: Se
incorporaron seis articulos. Las categorias contemplaron los itinerarios terapéuticos de los
pacientes con enfermedades raras desde la busqueda del diagnostico, el acceso a servicios
especializados, asi como el reflejo legal de la Politica de Atencion Integral a las Personas
con Enfermedades Raras. Consideraciones finales: Los pacientes con enfermedades raras
tienen diferentes itinerarios terapéuticos, aunque la mayoria se enfrenta a dificultades en el
diagndéstico y mantenimiento de los tratamientos. A pesar de la creacion de la Politica
Nacional de Atencién Integral a las Personas con Enfermedades Raras, los familiares y
pacientes aln enfrentan largos recorridos en la blsqueda de atencion en salud,
especialmente en el diagnostico y acceso a servicios especializados en enfermedades raras.
Palabras clave: Enfermedades Raras; Itinerario Terapéutico; Brasil.
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INTRODUCAO

As Doencas Raras (DR) séo
caracterizadas como condigdes de baixa
incidéncia na populacdo. De acordo com a
Organizagdo Mundial de Saude (OMS), apenas
65 de cada 100.000 pessoas podem apresentar
uma DR, o que corresponde 1,3 de 2000
individuos. Apesar da incipiente incidéncia,
constituem um grupo de doencas com diferentes
particularidades e desfechos terapéuticos aos
individuos e familias acometidas®.

Destaca-se que a ocorréncia de uma DR
acaba por fragilizar todo o seio familiar da
pessoa afetada, principalmente no que se refere
as necessidades prioritarias que giram em torno
do processo de adoecimento, como O
conhecimento acerca da doenca, as estruturas de
apoio especializado, a aceitacdo e insercao
social, bem como a privacidade da vida pessoal e
familiar®.

Enfatiza-se que pacientes e familiares
vivenciam jornadas exaustivas na busca de
diagnostico e terapias, colocando-0s em situacao
de  wvulnerabilidade, visto que  estdo
constantemente em peregrinacOes, situacOes de
estresses e rotinas cansativas entre os servicos de
salde que, por vezes, ndo fornecem um
direcionamento adequado, intensificando
conflitos, desgastes biopsicossociais e o estado
de vulnerabilidade®. Neste sentido, observa-se
gue o itinerario terapéutico dos pacientes com
DR é arduo e cansativo.

Itinerario terapéutico (IT) é definido

como o caminho percorrido pelas pessoas em
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busca de cuidados em saude, devendo estar
centrado nas necessidades dos individuos,
considerando a oferta dos servicos e as
proposicdes legais®. Pontua-se a valorizacio dos
fatores extrabiol6gicos das doengas®).

Nesse sentido, o Ministério da Salde
publicou a Portaria de n° 199, de 30 de janeiro
de 2014, que trata da Politica Nacional de
Atencdo Integral as Pessoas com Doengas Raras
(PNAIPDR) a fim de fornecer subsidios legais
para os itinerarios terapéuticos de familiares e
pacientes com doengas raras no ambito do
Sistema Unico de Satde (SUS)®.

Entretanto, mesmo com a criacdo da
Politica, os IT de familiares de pacientes com
doencas raras divergem para cada paciente, além
de sofrerem entraves na efetivacdo das diretrizes
preconizadas®.

Considerando os caminhos percorridos
por familiares e pacientes com doengas raras na
tentativa de resolver problemas de salde, este
estudo teve como objetivo conhecer por meio da
literatura cientifica os itinerarios terapéuticos de

pacientes com doencas raras no Brasil.

MATERIAL E METODOS

Trata-se de uma Revisdo Integrativa da
Literatura (RIL) acerca dos itinerarios
terapéuticos das familias de pacientes com
Doencas Raras. Este tipo de estudo permite
sintetizar um  determinado assunto  para
compreensdo completa do que esta sendo
analisado®. Para a construcdo desta seguiu-se as
fases descritas por Whittemore e Kbnafl:

elaboracdo da pergunta norteadora; busca pelos

https://doi.org/10.31011/reaid-2023-v.97-n.2-art.1662 Rev Enferm Atual In Derme 2023;97(2):e023068 2

@

By



ARTIGO DE REVISAO Yk 75
-\-' REVISTA

descritores; coleta de dados nas bases

selecionadas; andlise critica dos estudos

incorporados; discussdo dos resultados e
apresentacdo da revisio.

Para a elaboracédo da pergunta norteadora,
utilizou-se a estratégia PICo, acrébnimo que
corresponde  P: Paciente/Populacéo; K
intervengdo/Interesse; e Co: Contexto. Neste
estudo, “pacientes com doencas raras”
correspondeu a P; “Itinerarios terapéuticos” a I; e
“Brasil” a Co. Dessa forma, definiu-se a seguinte
pergunta: Quais o0s achados na literatura
cientifica acerca dos itinerarios terapéuticos de
pacientes com Doencas Raras no Brasil?

As bases de dados utilizadas foram a
SCOPUS, Web of Science, PUBMED, Embase e
a biblioteca SciELO, acessadas por meio da
identificacio na Comunidade Académica
Federada (CAFe) pelo Portal de Periodicos da
Coordenacdo de Aperfeicoamento de Pessoal de

Nivel Superior (CAPES), com selecdo da
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instituicdo Universidade Federal do Maranh&o
(UFMA).

Foram definidos os seguintes Descritores
em Ciéncias da Saude (DeCS), Medical Subject
Headings (MeSH) e termos néo-controlados:

“Rare diseases”, “orphan diseases”, “Therapeutic

itinerary”,  “therapeutic  journey”,  “paths
traveled”, e “therapeutic trajectory”. A busca na
biblioteca SciELO foi realizada com os termos
no idioma portugués, com exclusdo do termo
“Brasil”, haja vista que ao inseri-lo a busca
ficava delimitada. Foram utilizados os
operadores booleanos “and” e “or” para fazer os
agrupamentos dos termos nas bases de dados e
biblioteca.

O quadro 1 traz as estratégias de buscas
utilizadas na biblioteca e bases de dados

pesquisadas.

Quadro 1 - Estratégias de buscas de acordo com as bases de dados pesquisadas

Base de dados

Estratégia

SCOPUS

(ALL (rare AND diseases) OR ALL (orphan AND diseases) AND ALL (therapeutic
AND itinerary) OR ALL (therapeutic AND journey) OR ALL (paths AND traveled)
OR ALL (therapeutic AND trajectory) AND ALL (brazil))

WEB OF
SCIENCE

((((((ALL=(rare diseases)) OR ALL=(orphan diseases)) AND ALL=(Therapeutic
itinerary)) OR ALL=(therapeutic journey)) OR ALL=(paths traveled)) OR
ALL=(therapeutic trajectory)) AND ALL=(brazil)

PUBMED

((((((Rare diseases) OR (orphan diseases)) AND (Therapeutic itinerary)) OR
(therapeutic journey)) OR (paths traveled)) OR (therapeutic trajectory)) AND (Brazil)

EMBASE

((rare disease'/exp OR 'rare disease' OR (rare AND (‘disease/exp OR disease)) OR
‘orphan diseases' OR ((‘'orphan’/exp OR orphan) AND ('diseases'/exp OR diseases)))
AND (‘therapeutic itinerary’ OR (therapeutic AND itinerary)) OR 'therapeutic
journey' OR (therapeutic AND journey) OR 'paths traveled' OR (paths AND traveled)
OR 'therapeutic trajectory’ OR (therapeutic AND (‘trajectory/exp OR trajectory)))
AND ('brazil'/exp OR brazil)

SCIELO

((doencas raras*) OR (doengas 6rfas)) AND ((itinerario terapéutico) OR (jornada
terapéutica) OR (caminhos percorridos) OR (trajetéria terapéutica))

Fonte: autores (2022).
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A coleta de dados foi realizada em junho
de 2022, considerando os critérios de incluséo:
artigos disponibilizados na integra, em portugués
e inglés. Quanto aos critérios de exclusdo, foram:
revisbes (sistematicas, narrativas e integrativas),
artigos de opinido, editoriais e artigos duplicados
nas bases de dados e biblioteca. A busca foi
refeita em outubro, sem novos achados.

Para fazer a selecdo dos artigos foi
utilizado o software Rayyan Qatar Computing
Research Institute, acessado por meio do link
https://rayyan.qcri.org®. Para a organizago das
referéncias  foi utilizado o  gerenciador
bibliografico Mendeley. O rigor metodoldgico

dos artigos incorporados foi avaliado por meio

RREERSIAL
dos instrumentos de avaliagdo definidos pelo
Joanna Briggs Institute — JBI®,

A fase de busca dos artigos nas bases de
dados e biblioteca foi estabelecido conforme o
modelo Preferred Reporting Items for Systematic
Review and Meta-Analyses — PRISMA®9), Para a
analise e categorizacdo dos resultados foi
utilizada a técnica de Analise de Conteido de
Laurence Bardin®V, compreendida em trés fases:
1 — Pré-andlise; 2 — Exploracdo do material; 3 —

Tratamento dos resultados.

RESULTADOS

A figura 1 apresenta a selecdo dos artigos
que foram incorporados na revisdo adaptada do
PRISMA®9),

Figura 1 - Fluxograma de selecdo dos artigos incorporados

SCOPUS (n=518)
Web of Science (n=381)
PUBMED (n=231)
Embase (n=77)
SciELO (n=66)

|

Artigos para selecio no
Rayyan (n=1.273)

Identificagéo

|

)

Artigos para leitura do
titulo e resumo (n=1.058)

!

Artigos para leitura do
texto na integra (n=10)

+

Artigos elegiveis (n=6) |

+

| Artigos incluidos (n=6) |

Triagem

|

[ Incluidos ]
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integra (n=4)
Artigos nao responderam
ao objeto de estudo.
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A partir da selecdo dos artigos apos identificacdo (ID), autores/ano, titulo, cenario

aplicacdo dos critérios de inclusdo e etapas (estado/pais), periodico, idioma de publicacéo e
definidas no PRISMA, foram incorporados seis avaliacdo pelo JBI.

artigos cientificos que compuseram esta revisao.
O quadro 2 apresenta a caracterizacdo dos

artigos  incorporados nesta  revisdo  por

Quadro 2 - Artigos incorporados na revisdo integrativa de acordo com ID, autores/ano, titulo, cenario,
periddico, idioma e JBI.

ID | Autores/ano Titulo Cenario Periddico Idiomade | JBI
(estado/pais) publicacdo
Al | Iriart et al., | Da busca pelo | Rio de | Ciéncia & | Portugués | (90%)
2019. diagndstico as | Janeiro; Salde Coletiva | Inglés
incertezas do | Salvador;

tratamento: desafios do | Porto Alegre,
cuidado  para  as | Brasil.
doencas genéticas raras

no Brasil
A2 | Aureliano, Trajetorias Brasilia; Rio | Ciéncia & | Portugués
2018. Terapéuticas de Janeiro, | Saude Coletiva (100%)
Familiares:  doencas | Brasil.
hereditarias raras
envolvendo
sofrimento de longa
duracéo
A3 | Luz et al., | Necessidades Rio Grande | Texto Portugués | (90%)
2016. prioritarias  referidas | do Sul, | Contexto Inglés
pelas  familias  de | Brasil. Enfermagem
pessoas com doengas
raras
A4 | Soares et al., | Cuidar na situacdo de | Mato Grosso, | Saude e | Portugués | (90%)
2016. adoecimento raro: | Brasil. Sociedade

vivéncia da familia e
sua busca por amparo
dos servicos de salde

A5 | Barbosa et | Linhas de Cuidado e | Distrito Tempus, Acta | Portugués (80%)
al., 2016. Itinerarios Federal, de Saude
Terapéuticos para | Brasil. Coletiva

Doencas Raras no
Distrito Federal

A6 | Luz et al., | Doencas Raras: | Rio Grande | Acta Paulista | Portugués | (80%)
2015. itinerario diagndstico | do Sul, | de Inglés
e terapéutico das | Brasil. Enfermagem
familias de pessoas
afetadas

Fonte: autores (2022).
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Em relacdo ao periodo de publicacdo, 0s
artigos foram publicados em diferentes anos,
correspondendo ao periodo de 2015 a 2019.

Quanto ao local dos estudos, destacou-se
a realizacdo de estudos em diferentes regides
geograficas do pais, com predominio do
interesse pela tematica nas regides sul e sudeste.
Nesta revisdéo ndo foi incorporado nenhum
estudo com pacientes da regido norte do Brasil.

No que se refere ao periddico de
publicacdo, quatro dos artigos foram publicados
em periddicos interdisciplinares, enquanto dois
em especificos da &rea da enfermagem.

A avaliacdo do rigor metodoldgico
realizada através da aplicacdo do JBI Critical
Appraisal Checklist for Qualitative Research,

resultou na variagdo de rigor entre 80 e 100%,

ENFERMAGEM ATUAL
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atestando confiabilidade e relevancia na

aplicacdo do método e na incorporacdo dos
obtido um  score

artigos®.  Logo, foi

consideravel, preservando a qualidade dos
estudos incorporados?,

O quadro 3 apresenta 0s objetivos,
métodos (tipo de estudo, local de realizacdo do
estudo, amostra, doenga rara, técnica de coleta de
analise de dados) dos

dados e artigos

incorporados.

Quadro 3 - Artigos incorporados na revisao integrativa de acordo com ID, objetivos, métodos e
itinerarios terapéuticos

ID

Objetivos

Métodos

Itinerarios terapéuticos

Al

Analisar 0s itinerarios
terapéuticos de pacientes
e suas familias em busca
de diagndstico e
tratamento para doengas
genéticas raras em trés
capitais de diferentes
regides do Brasil.

Tipo de estudo:
multicéntrico de
antropoldgica;

Local de realizagdo do estudo: quatro
ambulatorios de genética de hospitais
publico do RJ, BA e RS;

Amostra: 28 pacientes e cuidados e 28
profissionais da saude;

Doenga rara: Sindrome de Marfan,
Sindrome de Ehlers — Dalos, anomalia
do desenvolvimento sexual,
incontinéncia ~ pigmentar,  doencas
metabolicas hereditarias decorrentes de
erros inatos do metabolismo: doenca da
urina do xarope do bordo, tirosinemia,
mucopolissacaridose, doenca de
Gaucher, doenca de Nieman Pieck,
fenilcetondria e fibrose cistica;

Técnica de coleta de dados: entrevista
semiestruturada;

Andlise: analise de conteldo tematica
com utilizacdo do software NVivo 11.

qualitativo
orientacdo

Os itinerarios terapéuticos de
pessoas com doengas raras S&o
longos. Ha demora no diagnostico
em virtude da falta de
conhecimento dos profissionais da
Atencdo  Priméria sobre as
doencas genéticas raras, bem
COMO NO acesso ao tratamento
pela ineficaz efetividade da
Politica Nacional de Atencédo
Integral as Pessoas com Doencas
Raras (PNAIPDR). Somado a
isso, os familiares sofrem entraves
para efetivar tratamentos de altos
custos, recorrendo, em muitos
casos, a judicializagdo. O IT de
pacientes com doencas raras €
prolongado, por vezes, por
diagndsticos errados,
consequentemente  submetendo
pacientes a tratamentos
inadequados.
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A2 | Analisar elementos | Tipo de estudo: qualitativo; Ha um sofrimento de longa
comuns na trajetéria de | Local de realizagdo do estudo: internet, | duragdo em toda a estrutura
pessoas afetadas por | associagdes de pacientes, congressos | familiar frente a ocorréncia de
doencas raras hereditarias | cientificos, hospitais e audiéncias | uma doenca rara entre 0S
no Brasil, tendo por cerne | puablicas; membros da familia. Esse
a busca pelo diagnostico | Amostra: dois membros de duas | sofrimento é iniciado desde a
e tratamento, e a | familias; suspeita de uma DR até a busca
reprodutibilidade da | Doenca rara: Doenca de Machado- | por tratamentos, guando
familia. Joseph; existentes, bem como nas

Técnica de coleta de dados: entrevista | incertezas quanto a reproducdo

semiestruturada; familiar, dado pela dificuldade no

Anélise: ndo especificada, porém o | acesso aos Servicos

autor discute a partir da repeticdo de | especializados, onde atendem o0s

falas. profissionais geneticistas. Apesar
da PNAIPDR ser um marco na
vida desses pacientes, os IT
desses pacientes sdo desiguais,
sendo diferentes muitas vezes
pelo tipo da doenca e pela falta de
um fluxograma padronizado nos
servicos de salide.

A3 | Identificar necessidades | Tipo de estudo: abordagem qualitativa; | As necessidades prioritarias de
prioritarias das familias | Local de realizacdo do estudo: trés | pessoas com DR e familiares
de pessoas com doengas | servicos de referéncia para doengas | estdo ligadas ao acesso aos
raras, percebidas a partir | raras no RS; servicos sociais e de saude, como
do diagnéstico. Amostra: 16 familias; 0 apoio financeiro para inicio e

Doenga rara: mucopolissacaridoses, | manutencdo do tratamento; a

fibrose cistica e fenilcetonUria; disseminagdo de conhecimentos

Técnica de coleta de dados: entrevista | em torno da DR; as estruturas de

semiestruturada; apoio, como associacbes e

Analise: Analise de Conteudo; atendimento multiprofissional; a
aceitacéo e insercdo social, como
estratégias de diminuicdo de
estigmas e preconceitos; e a
preservacdo da vida familiar e
pessoal além da  vertente
patoldgica.

A4 | Compreender a vivéncia | Tipo de estudo: estudo de abordagem | Ha necessidade dos servigos de
familiar no cuidado a | compreensiva, embasado na Oética do | salde estarem alinhados com as
crianga com sindrome | estudo de situacao; necessidades  temporais  dos
rara, bem como sua busca | Local de realizacdo do estudo: ambiente | pacientes com doencas raras. Para
por amparo dos servicos e | familiar de uma familia residente em | eles, cada paciente apresenta
profissionais de salde. MT,; singularidades inerentes a doenca

Amostra: uma familia (pai, mée e filho); | que, por ventura, ndo se encaixam
Doenga rara: Sindrome de Schinzel- | em protocolos, diretrizes e fluxos
Giedion (SSG); de atendimentos dos servigos de
Técnica de coleta de dados: entrevista | satde. Nesse sentido,
em profundidade e observacéo; profissionais e servi¢os de salde
Anédlise: desenho de linha do tempo. precisam compreender 0 processo
vivenciado pelos familiares, a fim
de alinhar a oferta de uma
assisténcia condizente com as
reais necessidades do paciente.
Cuidadores e familiares passam
por  alteragbes de  rotina,
adaptagbes com as novas
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demandas que a doenca exige,

bem como pela falta de
conhecimento sobre a doenca,
precisando buscarem

conhecimentos.

A5 | Analisar o itinerario | Tipo de estudo: qualitativo exploratério; | H4 uma lacuna para acessar 0S
terapéutico para pessoas | Local de realizacdo do estudo: todo o | servicos  especializados  em
que necessitam de | territério do DF; doencas raras no DF, explicado
atendimentos especificos | Amostra: ndo especificada; principalmente pela falta de
em genética e doencas | Doenga rara: ndo especificada; informagdes. Os autores apontam
raras no Distrito Federal | Técnica de coleta de dados: visitas, | que os itinerarios terapéuticos de
(DF) e o fluxo de | telefonemas e mapeamento; pacientes com doengas podem ser
servicos de saude na rede | Andlise: ndo especificada. facilitados/encurtados por meio
publica do DF. do repasse de informacdes

corretas e pela organizacdo das
linhas de cuidados, bem como por
meio de fluxos de atendimentos
bem esclarecidos.

A6 | Caracterizar os itinerarios | Tipo de estudo: qualitativo exploratério; | Pacientes com doengas raras

diagndstico e terapéutico
habitualmente realizados
pelas familias de pessoas
com doencas raras no
ambito da rede de
servicos publicos.

Local de realizacdo do estudo: trés
servicos de referéncia para doengas
raras no RS;

Amostra: 16 familias;

Doenga rara: mucopolissacaridoses,
fibrose cistica e fenilcetonuria;

Técnica de coleta de dados: entrevista
semiestruturada;

Andlise:  Teoria  bioecolégica do
desenvolvimento humano de Urie
Bronfenbrenner.

vivenciam longos caminhos na
busca de cuidados em satde. O IT
desses pacientes é iniciado desde
a busca do diagnostico e a
reorganizagdo familiar, o pos-
diagndstico e as interagdes com 0s
servicos de salde, e os entraves
com a rede de atencdo a saude.
Esses pacientes peregrinam nos
servicos de saude, enfrentando
entraves no acesso aos Servigos
especializados, vivenciando
sentimentos  negativos, como
medo, estresse e anseios em torno
da doenga.

Em muitos dos casos, familiares e
pacientes precisam recorrer a
justica para garantir o acesso a
tratamentos de alto custos.

Fonte: autores (2022).

ENFERMAGEM ATUAL
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Todos os estudos incorporados sdo de
abordagem qualitativa, bem como abordam o
itinerario terapéutico de pacientes com doengas
raras da suspeita da doenca até a entrada nos

servicos de saude.

DISCUSSAO

A partir da andlise dos estudos

incorporados nesta revisdo foi possivel conhecer

0 que a literatura cientifica tem apresentado
acerca dos itinerarios terapéuticos das familias
de pacientes com doencas raras.

Sublinha-se que familiares e pacientes
enfrentam dificuldades desde a suspeita da
doenca, em virtude da dificuldade do diagnoéstico
precoce, bem como entraves no acesso a

tratamentos especializados, quando existentes,
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bem como na efetivacdo de garantias e direitos
legais.

Enfatiza-se que comumente os IT
descritos  pelos  autores se  repetem,
principalmente no que tange as incertezas do
diagnostico e tratamento, bem como aos
sentimentos vivenciados pelas familias em torno
da doenga e do futuro incerto. Por vezes, 0s
familiares ndo sabem o que fazer e a quem
recorrer quando se deparam com a noticia de um
curso indesejado na gravidez, assim como ap6s 0
parto(2'4'13'16).

Considerando os itinerarios terapéuticos
encontrados nos artigos que compuseram esta
revisao, foram construidas trés categorias de
analise, baseadas no referencial da Analise de
Contetdo de Laurence Bardin®V: da suspeita a
busca pelo diagnostico; os desafios no acesso aos
centros especializados; e o reflexo da Politica
Nacional de Atencdo Integral as Pessoas com
Doencas Raras nos itinerarios terapéuticos

Da suspeita a busca pelo diagndstico
Na suspeita de uma doenga rara, familiares e
pacientes percorrem longos caminhos nos
servicos de saude em busca de informacdes,
diagnostico e tratamento. Nesse ambito, o
diagndstico constitui-se a primeira de uma
sucessao de etapas que familiares de pacientes
com doencas raras enfrentam na busca de
cuidados em salide (-413-16),

Salienta-se que, no estudo A2, a
descoberta de uma doenca rara, seja em qualquer

fase, coloca a familia em cenario de

ENFERMAGEM ATUAL
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vulnerabilidade e de movimentacdo em torno do
familiar. Nos casos em que a DR é descoberta
precocemente, a familia precisara se ajustar aos
cuidados infantis numa perspectiva desconhecida
e desafiadora. Quando descoberta tardiamente,
os desafios envolvem as adaptacbes com a
quebra de rotinas, com a convivéncia, e 0S
tratamentos que geralmente apresentam altos
custos™®.

Durante o processo de descobrimento de
uma condicdo rara, muitos pacientes tém suas
vidas colocadas em risco em virtude da falta de
diagndstico precoce, bem como por se
submeterem a tratamentos inadequados, por
vezes, ndo relacionados a doenca, comumente
embasados apenas em sintomatologias®. O
estudo Al realizado em Porto Alegre relatou as
incertezas do diagnostico de uma paciente com
Tirosinemia Tipo 1 que foi diagnosticada com
hepatite autoimune™®®.

Nessa perspectiva das incertezas do
diagnostico, o estudo A6 aponta que familiares e
pacientes tendem a vivenciar sentimentos
negativos, como raiva, estresse, angustias e
medo®. Corroborando, estudo apontou que 0s
sentimentos negativos podem ser intensificados
na auséncia de orientacfes, de suporte e de
acolhimento por parte dos profissionais de saude.
Logo, o acolhimento a familia por parte dos
profissionais de salde pode repercutir em
melhores desfechos no enfrentamento da
doenca®?,

Em relacdo as estruturas de apoio, A3 e

A4 enfatizam que as familias necessitam de
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apoio profissional, principalmente no repasse de
informacdo acerca da doenca, bem como na
valorizacdo das singularidades de cada paciente
em suas fases de crescimento e desenvolvimento,
haja vista que ao avangar da idade as
necessidades vao mudando e exigindo cuidados
especificos>19),

Em especial, a peregrinacdo entre 0s
servicos de salde constitui-se o desafio mais
marcante nos itinerarios terapéuticos das familias
de pacientes com doencas raras. Todos 0S
autores incorporados nesta revisdo relatam que a
falta de informagdes fidedignas sobre os servigcos
ofertados, o despreparo profissional, bem como a
falta de conhecimento dos fluxos de
atendimentos, contribui para o diagnostico
tardio, o desgaste fisico e emocional, angustias e
futuro incerto@*1%-16),

Destaca-se, de acordo com os estudos Al
e A3, que os familiares e pacientes com DR
enfrentam entraves no acesso aos Servigos
especializados em doencas raras, situados
principalmente em grandes centros urbanos. A
problemética € agravada quando os familiares e
pacientes precisam se deslocar para outras
cidades ou estados para conseguirem

atendimento especializado®319),

Desafios no acesso aos centros especializados

Os itinerarios terapéuticos das familias de
pacientes com doencas raras pode ser
prolongando em virtude da dificuldade para

acessar 0s servicos especializados.

ENFERMAGEM ATUAL
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De acordo com as Diretrizes para
Atencdo Integral as Pessoas com Doencas Raras
no Sistema Unico de Salde, o paciente deve ser
preferencialmente referenciado a um centro
especializado através da Atencdo Primaria a
Saude®,

Entretanto, segundo o artigo Al, um
paciente com alguma doenga rara, né&o
raramente, passara por diversos servicos de
salde até que consiga chegar a um servigo
especializado, resultando no prolongamento de
seu IT®. Ressalta-se que essa orientacio
inadequada dos servigos de salde acaba por
gerar angustias e sofrimento aos familiares e
pacientes ao invés de solucionar os problemas de
salide@1319),

Para os estudos Al, A2, A3 e A5, um dos
desafios no acesso aos servicos especializados é
a centralizacdo em grandes centros urbanos,
principalmente em capitais, o que dificulta o
acesso por parte de pessoas mais carentes,
repercutindo em gastos financeiros, disposicdo
de tempo, alteracdes na rotina de trabalho,
principalmente das mulheres, que assumem a
responsabilidade de cuidadora do lar e da
familia®1319),

O percurso de pacientes com doengas
raras em busca do diagnostico e acesso aos
centros especializados é carregado de entraves,
haja vista que, por vezes, estes USUArios
encontram-se perdidos nos servigos da rede de
atencdo a saude. Entre os principais motivos esta
a falta de direcionamento de fluxos entre os

pontos de atencdo das redes de atencdo a salde,
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profissionais®®).

Politica Nacional de Atencdo Integral as
Pessoas com Doencas Raras nos itinerarios
terapéuticos

A Politica Nacional de Atencdo Integral
as Pessoas com Doengas Raras (PNAIPDR) foi
promulgada com a finalidade de reduzir a
morbimortalidade, bem como melhorar a
qualidade de vidas das pessoas com doencas
raras, por meio de acbes de promogéao,
prevencdo, diagnostico precoce, tratamento,
manutencdo, controle e reducdo de incapacidades
e cuidados paliativos®6),

Todavia, embora a PNAIPDR tenha sido
um marco na vida dos pacientes com doengas
raras, ela ainda sofre entraves para sua
efetivacdo. De acordo com Al e A2 ainda ha
precariedade no acesso aos servigos de saude,
bem como h& escassez de recursos materiais e
humanos®®14. Ainda, Al pontua que alguns
centros especializados foram credenciados,
porém ainda padecem da liberacdo de recursos,
repercutindo  minimamente na vida dos

familiares e pacientes®®.

CONSIDERACOES FINAIS

Familiares e pacientes com doengas raras
enfrentam entraves na incerteza do diagnéstico
precoce, bem como no acesso aos Servicos
especializados de saude, que ainda estdo

centralizados nos grandes centros urbanos.

T REVISTA
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Caminhos longos séo percorridos por pacientes
DR desde a suspeita até o acesso a tratamentos
especificos. Essas pessoas enfrentam desafios na
busca de cuidados em salde, vivenciam medos,
estresses e incertezas na manutengdo de
tratamentos.

Nesse ambito, conhecer o0s itinerarios
terapéuticos de pacientes com doengas raras
permite compreender 0 contexto que essas
pessoas estdo inseridas, além de desvelar as
fragilidades vivenciadas por pacientes e
familiares, a fim de subsidiar politicas publicas
de saude. Logo, a Politica Nacional de Atencdo
Integral as Pessoas com Doencas Raras precisa
ser aplicada em todos os niveis de atencdo a
salde, em especial na Atengdo Primaria, como
ferramenta norteadora e facilitadora do cuidado
em salde para familiares e pacientes com

doencas raras.
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