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RESUMO

A Atrofia Muscular Espinhal (AME) ¢ uma doenca genética rara e neurodegenerativa que afeta os
neurdnios motores, levando a fraqueza muscular progressiva e, em casos graves, a morte precoce.
Recentes avangos cientificos resultaram em terapias inovadoras, como Spinraza e Zolgensma, que
podem alterar o curso da doenga. No entanto, o acesso a esses tratamentos no Brasil ¢ limitado por
barreiras econdmicas, burocraticas e juridicas. Este estudo analisa os desafios enfrentados por
pacientes com AME no Brasil para obter terapias de alto custo, explorando o direito a satude, a
judicializagdo e as politicas publicas. A pesquisa qualitativa, baseada em revisao bibliografica e
documental, revela que, embora a Constituicdo Federal de 1988 assegure o direito a saude, sua
efetividade encontra obstaculos significativos na pratica. A judicializagdo, embora necessaria, nao
resolve de forma sistémica as desigualdades existentes e gera sobrecarga orcamentaria. A burocracia
estatal também ¢ um entrave, com processos lentos que comprometem a eficacia dos tratamentos.
Conclui-se que para enfrentar os desafios no acesso ao tratamento da AME, ¢ fundamental
implementar politicas publicas mais eficientes e sustentaveis. Isso inclui modelos inovadores de
financiamento, ampliagdo da triagem neonatal, descentralizacio de centros de referéncia e
fortalecimento do dialogo entre Estado, sociedade civil e industria farmacéutica. A efetividade do
direito a satide depende da construcdo de mecanismos que garantam equidade, dignidade e justica
social para os pacientes e suas familias.

Palavras-chave: Atrofia Muscular Espinhal. Doengas Raras. Direito a Satde. Judicializacdo da
Saude. Acesso a Medicamentos. Burocracia Estatal.

ABSTRACT

Spinal Muscular Atrophy (SMA) is a rare genetic and neurodegenerative disease that affects motor
neurons, leading to progressive muscle weakness and, in severe cases, early death. Recent scientific
advances have resulted in innovative therapies, such as Spinraza and Zolgensma, which can alter the
course of the disease. However, access to these treatments in Brazil is limited by economic,
bureaucratic, and legal barriers. This study analyzes the challenges faced by patients with SMA in
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Brazil in obtaining high-cost therapies, exploring the right to health, judicialization, and public
policies. The qualitative research, based on bibliographic and documentary review, reveals that
although the 1988 Federal Constitution guarantees the right to health, its effectiveness faces significant
obstacles in practice. Judicialization, though necessary, does not systematically resolve existing
inequalities and generates budgetary overload. State bureaucracy is also a barrier, with slow processes
that compromise the efficacy of treatments. It is concluded that to overcome challenges in accessing
SMA treatment, it is essential to implement more efficient and sustainable public policies. This
includes innovative financing models, expansion of neonatal screening, decentralization of reference
centers, and strengthening dialogue among the state, civil society, and the pharmaceutical industry.
The effectiveness of the right to health depends on building mechanisms that ensure equity, dignity,
and social justice for patients and their families.

Keywords: Spinal Muscular Atrophy. Rare Diseases. Right to Health. Judicialization of Health.
Access to Medicines. State Bureaucracy.

RESUMEN

La atrofia muscular espinal (AME) es una enfermedad genética neurodegenerativa poco frecuente que
afecta a las motoneuronas, provocando debilidad muscular progresiva y, en casos graves, la muerte
prematura. Los recientes avances cientificos han dado lugar a terapias innovadoras, como Spinraza y
Zolgensma, que pueden modificar el curso de la enfermedad. Sin embargo, el acceso a estos
tratamientos en Brasil se ve limitado por barreras econdémicas, burocraticas y legales. Este estudio
analiza los desafios que enfrentan los pacientes con AME en Brasil para obtener terapias de alto costo,
explorando el derecho a la salud, la judicializaciéon y las politicas publicas. La investigacion
cualitativa, basada en una revision bibliografica y documental, revela que, si bien la Constitucién
Federal de 1988 garantiza el derecho a la salud, su efectividad encuentra importantes obstaculos en la
practica. La judicializacion, aunque necesaria, no resuelve sistémicamente las desigualdades
existentes y genera una sobrecarga presupuestaria. La burocracia estatal también constituye un
obstaculo, con procesos lentos que comprometen la efectividad de los tratamientos. Se concluye que,
para abordar los desafios en el acceso al tratamiento de la AME, es fundamental implementar politicas
publicas mas eficientes y sostenibles. Esto incluye modelos de financiacion innovadores, la
ampliacion del cribado neonatal, la descentralizacion de los centros de referencia y el fortalecimiento
del dialogo entre el Estado, la sociedad civil y la industria farmacéutica. La efectividad del derecho a
la salud depende de la creacion de mecanismos que garanticen la equidad, la dignidad y la justicia
social para los pacientes y sus familias.

Palabras clave: Atrofia Muscular Espinal. Enfermedades Raras. Derecho a la Salud. Judicializacion
de la Salud. Acceso a Medicamentos. Burocracia Estatal.
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1 INTRODUCAO

As doengas raras, embora individualmente pouco frequentes, constituem um conjunto que
afeta milhdes de pessoas em todo o mundo, configurando um desafio relevante para os sistemas de
saude e exigindo atengdo diferenciada das politicas pablicas (MINISTERIO DA SAUDE, 2012).

Entre essas enfermidades, destaca-se a Atrofia Muscular Espinhal (AME), condi¢do
neurodegenerativa caracterizada pela degeneragdo progressiva dos neurénios motores da medula
espinhal e do tronco encefélico, resultando em fraqueza muscular e atrofia. A gravidade da doenca
varia conforme o tipo clinico, sendo a forma mais severa a AME tipo I (Doenca de Werdnig-
Hoffmann), que se manifesta precocemente e apresenta elevada taxa de mortalidade na auséncia de
tratamento adequado (Prior, 2010; Verhaart et al., 2017).

No Brasil, a Constitui¢do Federal de 1988 assegura a satide como direito fundamental de todos
e dever do Estado (art. 196) (Brasil, 1988). Contudo, a concretizagdo desse principio enfrenta
obstaculos significativos no campo das doencas raras, em especial no que se refere ao acesso a terapias
de alto custo.

Medicamentos inovadores, como o Zolgensma,terapia génica revolucionaria, € o Spinraza,
oligonucleotideo antissenso, apresentam resultados clinicos relevantes na melhora da fun¢do motora
e no aumento da sobrevida de pacientes com AME (Hoy, 2019; Darras et al., 2019). Entretanto, o
valor extremamente elevado dessas terapias impde barreiras econdmicas praticamente intransponiveis
para a maioria das familias brasileiras.

Nesse cenario, a judicializagdo da saude tem se consolidado como estratégia recorrente para
garantir 0 acesso a tratamentos indispensaveis, ainda que ndo incorporados ao Sistema Unico de Saude
(SUS). Embora esse recurso juridico seja fundamental para efetivar o direito a sautde em casos
individuais, gera impactos sist€émicos importantes, como a sobrecarga financeira e administrativa do
SUS e a criacdo de desigualdades no acesso (Vieira; Garrafa, 2010).

Paralelamente, a burocracia estatal, marcada por processos morosos de avaliagdo e
incorporagdo de tecnologias, compromete a efetividade terapéutica, uma vez que a intervengao
precoce ¢ decisiva para evitar o avango irreversivel da AME (Lima; Oliveira, 2018).

Diante desse contexto, este estudo tem como objetivo analisar os principais desafios
enfrentados por pacientes com Atrofia Muscular Espinhal no Brasil para acessar terapias inovadoras
e de alto custo. Busca-se compreender de que forma o arcabougo juridico pode assegurar a efetividade
do direito a saude, discutindo o papel da judicializag¢do, os entraves burocraticos e as implicacdes

sociais e economicas dessas questoes.

REVISTA ARACE, Séo José dos Pinhais, v.7, n.11, p-1-15,2025

~ ’



ﬁ

Revista

AI\I—\ME

ISSN: 2358-2472

Quanto a metodologia, trata-se de uma pesquisa qualitativa, de natureza basica, com objetivos
exploratorios e descritivos, desenvolvida por meio de revisao bibliografica e documental. Foram
consultados artigos cientificos, livros, legislagdes, jurisprudéncias e documentos oficiais do SUS e da
Anvisa, com o intuito de construir uma analise fundamentada e critica sobre o tema.

A investigagdo pretende, assim, contribuir para o debate sobre a necessidade de politicas
publicas mais eficientes e equitativas, capazes de conciliar os avangos da medicina com a garantia dos
direitos fundamentais dos cidaddaos. Mas sem esgotar o tema, pois também ¢ intencdo do trabalho

instigar novas e mais profundas pesquisas.

2 AATROFIA MUSCULAR ESPINHAL (AME): ASPECTOS CLINICOS E TERAPEUTICOS

A Atrofia Muscular Espinhal (AME) ¢ uma doenca genética rara, de cardter autossomico
recessivo, provocada por mutagdes ou dele¢des no gene SMN1 (Survival Motor Neuron 1), localizado
no cromossomo 5q13 (Lefebvre et al., 1995). A auséncia ou deficiéncia da proteina SMN, essencial
para a manuten¢do dos neurdnios motores, resulta na degeneracdo progressiva dessas células,
acarretando perda da funcdo muscular, fraqueza generalizada e, em estagios avancados, dificuldades
respiratdrias e de degluticao (Dubowitz, 1999).

Clinicamente, a AME ¢ classificada em diferentes tipos, de acordo com a idade de inicio dos
sintomas e os marcos motores alcancados pelo paciente. O tipo I, também denominado Doenga de
Werdnig-Hoffmann, manifesta-se nos primeiros seis meses de vida, sendo considerado o mais grave.

Os bebés acometidos apresentam hipotonia intensa, dificuldades respiratorias e incapacidade
de manter a postura sentada, com expectativa de vida bastante reduzida na auséncia de intervencoes
(Munsat; Davies, 1992). Ja o tipo II surge entre 6 e 18 meses, € 0s pacientes conseguem sentar-se, mas
ndo caminhar de forma independente.

A progressao ¢ mais lenta, mas ainda compromete significativamente a qualidade de vida. O
tipo III, ou AME juvenil, manifesta-se apds os 18 meses, permitindo a marcha inicial, embora esta
seja frequentemente perdida ao longo do tempo. Por fim, o tipo IV ocorre na vida adulta, com
progressao mais branda e impacto menor na sobrevida (Prior, 2010).

O advento de terapias especificas para a AME representa um marco histoérico na medicina. Até
poucos anos atrds, o tratamento era basicamente paliativo, voltado para suporte respiratorio,
nutricional e fisioterapéutico, buscando amenizar os sintomas e retardar complicagoes.

No entanto, o desenvolvimento de medicamentos como o Spinraza (nusinersena) € o
Zolgensma (onasemnogene abeparvovec) trouxe novas perspectivas. O Spinraza, aprovado pela

Agéncia Nacional de Vigilancia Sanitaria (Anvisa), € um oligonucleotideo antissenso que atua no gene
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SMN2, promovendo o aumento da producdo da proteina SMN (Chiriboga et al., 2016). Ja o
Zolgensma ¢ considerado revolucionario por se tratar de uma terapia génica de dose unica, que insere
uma copia funcional do gene SMN1 diretamente no organismo, corrigindo a causa genética da doenga
(Mendell et al., 2017).

O estudo clinico de De Vivo et al. (2019) demonstra resultados encorajadores. Pacientes
tratados com Spinraza apresentaram melhora significativa da fungdo motora e aumento da sobrevida,
especialmente quando a terapia foi iniciada precocemente.

De Vivo et al. (2019, p. 754-755) destacam que:

Pacientes tratados com Spinraza apresentaram melhora significativa da fun¢do motora e
aumento da sobrevida, especialmente quando a terapia foi iniciada precocemente. Esses
resultados reforcam o papel crucial da intervencdo rapida para evitar perdas funcionais
irreversiveis na AME tipo I.

Da mesma forma, o Zolgensma mostrou beneficios expressivos em ensaios clinicos, com
relatos de lactentes que, sem tratamento, dificilmente sobreviveriam além dos dois anos, alcangando
marcos motores antes inimaginaveis (WaldroP et al., 2021).

Contudo, apesar dos avangos terapéuticos, ainda persistem barreiras importantes. O custo
elevadissimo desses medicamentos limita o acesso e levanta debates sobre sustentabilidade financeira
no sistema publico de satide. Soma-se a isso a dificuldade diagnostica, uma vez que a falta de politicas
efetivas de triagem neonatal impede a identificagdo precoce da doenga em muitos casos. Assim, a
AME ndo pode ser compreendida apenas como uma condi¢do clinica, mas como um problema

multidimensional que envolve genética, terapéutica, politicas publicas e direitos fundamentais.

3 O DIREITO A SAUDE E O ACESSO A TRATAMENTOS PARA DOENCAS RARAS NO
BRASIL

O direito a saude no Brasil ¢ consagrado pela Constituicao Federal de 1988, que o estabelece
como direito fundamental de todos e dever do Estado, garantindo acesso universal e igualitario as
acOes e servigos de saude (art. 196). Essa prerrogativa constitucional ¢ regulamentada pela Lei n°
8.080/1990, que instituiu o Sistema Unico de Saude (SUS) e previu a assisténcia farmacéutica como
parte integrante do cuidado integral a populacao.

Apesar dos avancgos juridicos e institucionais, a efetivagao desse direito para pessoas com
doencgas raras, como a AME, enfrenta desafios consideraveis. O alto custo dos tratamentos, a baixa

prevaléncia das enfermidades e a complexidade do diagnostico criam um cendrio de vulnerabilidade,
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em que o acesso a saude depende, muitas vezes, de fatores externos ao campo clinico (Costa et al.,
2016).

Para responder a essas demandas, o Ministério da Saude instituiu a Politica Nacional de
Atencao Integral as Pessoas com Doengas Raras (Portaria n® 199/2014), que visa organizar a rede de
servigos e ampliar a cobertura diagnostica e terapéutica. Entretanto, sua implementagao plena encontra
dificuldades de ordem financeira, administrativa e estrutural.

Nesse contexto, a judicializagdo da satde tornou-se instrumento recorrente para garantir o
fornecimento de medicamentos de alto custo ndo incorporados ao SUS. O Supremo Tribunal Federal
(STF) ja consolidou jurisprudéncia no sentido de reconhecer o dever do Estado em assegurar
tratamentos indispensaveis, mesmo que nao constem nas listas oficiais do SUS, fundamentando-se
nos principios da dignidade da pessoa humana e do direito a vida (RE 657.718/MQG).

Essa préatica, no entanto, conforme apresentado na pesquisa de Vieira e Garrafa (2010), ¢
ambigua, de um lado, protege direitos individuais em situagdes emergenciais; de outro, pode
desorganizar o planejamento or¢amentario, gerar iniquidades e fragilizar as politicas coletivas.

Outro entrave relevante € a burocracia estatal. Os processos de avaliagdo de tecnologias em
saude, realizados pela Comissdo Nacional de Incorporacdo de Tecnologias no SUS (Conitec),
demandam andlises de custo-efetividade, seguranca e eficdcia. Embora essenciais, essas etapas
costumam ser morosas € pouco responsivas as necessidades urgentes de pacientes com doencas
progressivas como a AME (ANVISA, 2023). A demora compromete a efetividade dos tratamentos,
uma vez que a interveng¢ao precoce € decisiva para os resultados clinicos (Lima; Oliveira, 2018).

Além do mais, existem desigualdades regionais que agravam a situacdo. Enquanto grandes
centros urbanos contam com hospitais de referéncia e profissionais especializados, regides periféricas
e menos desenvolvidas enfrentam caréncia de servigos adequados, criando um cenério em que o local
de nascimento pode definir as chances de acesso ao tratamento.

Diante desse panorama, observa-se que o direito constitucional a satde, embora garantido no
plano juridico, ainda carece de efetividade plena no campo das doengas raras. A tensdo entre a
limitacdo orcamentaria do Estado, o custo elevadissimo das terapias inovadoras e a urgéncia dos

pacientes exige solucdes que conciliem principios de justi¢a social, equidade e sustentabilidade.

4 DESAFIOS NO ACESSO AOS TRATAMENTOS PARA AME NO BRASIL
O acesso aos tratamentos para Atrofia Muscular Espinhal no Brasil ¢ marcado por uma rede

de obstaculos que vao além da questdo clinica, refletindo limitagdes estruturais, econdmicas e
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juridicas. Embora o advento de terapias como o Spinraza e o Zolgensma tenha representado um marco
no manejo da doenca, sua disponibilizagdo equitativa ainda ¢ um desafio a ser superado.

O primeiro grande entrave refere-se ao custo dos medicamentos. O Spinraza demanda
aplicagdes periodicas durante toda a vida do paciente, com um custo estimado de R$ 750 mil no
primeiro ano ¢ R$ 375 mil anuais na fase de manuten¢do, enquanto o Zolgensma, apesar de ser uma
terapia de dose Unica, possui custo altissimo, girando em torno de R$ 6 a 7 milhdes por paciente,
sendo considerado um dos medicamentos mais caros do mundo (Brasil, 2023; Hoy, 2019).

Conforme destaca Hoy (2019), o preco elevado decorre do carater inovador da terapia génica,
dos custos de pesquisa e desenvolvimento e da limitada populacdo de pacientes, o que restringe a
economia de escala. No Brasil, essa realidade torna-se ainda mais grave diante das limitagdes
orcamentdrias do SUS e da dependéncia de recursos publicos.

Outro desafio relevante é o processo de incorporagio de novas tecnologias no Sistema Unico
de Saude. A analise realizada pela Comissao Nacional de Incorporagdo de Tecnologias (Conitec) exige
comprovagao robusta de eficacia, seguranca e custo-efetividade (ANVISA, 2023).

Embora tais critérios sejam fundamentais para a sustentabilidade do sistema, a morosidade do
processo pode privar pacientes de acesso a tratamentos cujo beneficio depende da precocidade da
interven¢do. Como ressaltam De Vivo et al. (2019), em doengas de progressao rapida, como a AME
tipo I, cada més de atraso pode significar perdas funcionais irreversiveis.

A judicializa¢do da satde também se insere como um ponto critico nesse contexto. Muitos
familiares recorrem ao Poder Judiciario para obter medicamentos e terapias ndo fornecidos pelo SUS.
Barroso (2021) destaca que, embora a judicializagdo seja um instrumento legitimo para assegurar
direitos individuais, ela frequentemente gera distor¢des orcamentarias e desigualdade entre os
pacientes, uma vez que aqueles com maior capacidade de mobiliza¢do conseguem acesso mais rapido
ao tratamento.

Nesse sentido, através da sua pesquisa, os autores Vieira e Garrafa (2010) alertam que esse
fendmeno, se por um lado salva vidas em situagdes concretas, por outro compromete a logica da gestao
coletiva da saude publica, privilegiando demandas individuais em detrimento do planejamento amplo.

Segundo Vieira e Garrafa (2010, p. 3-4),

A judicializacdo da satde protege direitos individuais em contextos emergenciais, mas pode
comprometer o planejamento orcamentario e a sustentabilidade do SUS. Este fendmeno,
ambiguo, gera desigualdades no acesso e fragiliza a gestdo coletiva da saide publica.
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Outro obstaculo que se soma a esse cenario ¢ a burocracia administrativa. Muitos pacientes
enfrentam dificuldades para reunir a documentacao exigida, lidar com prazos prolongados e obter
respostas das autoridades responsaveis. Lima e Oliveira (2018) ressaltam que, em condig¢des graves
como a AME, o tempo ¢ um fator determinante e a demora administrativa pode comprometer a eficacia
terapéutica. Assim, a burocracia acaba por se constituir em barreira quase tdo grave quanto os custos
dos medicamentos.

Lima e Oliveira (2018, p. 34-35) afirmam que:

A morosidade nos processos administrativos para incorporacdo de tecnologias no SUS
representa um grave obstaculo para pacientes com doencas progressivas, como a AME. Cada
dia perdido pode significar danos neuromusculares irreversiveis e piora substancial na
qualidade de vida do paciente.

Também ¢ importante destacar as desigualdades regionais no acesso ao tratamento. Pacientes
residentes em grandes centros urbanos, onde se localizam hospitais de referéncia e especialistas,
tendem a ter maiores chances de acesso a terapias, enquanto aqueles que vivem em regides distantes
enfrentam dificuldades para diagndstico precoce, acompanhamento clinico e inicio de tratamento.
Costa et al. (2016) ja apontavam que a fragmentacao da rede de atengdo as doengas raras compromete
a equidade no cuidado e amplia disparidades sociais.

Portanto, o conjunto de desafios para o acesso aos tratamentos da AME no Brasil reflete um
cenario complexo, que envolve barreiras econdmicas, juridicas, administrativas e sociais. Supera-las
exige politicas publicas estruturadas, modelos inovadores de financiamento e maior agilidade na
incorporagdo de tecnologias, sob pena de comprometer a efetividade de um direito constitucional que

deveria ser universal e igualitario.

5 CONSEQUENCIAS DA JUDICIALIZACAO E DO IMPACTO DA BUROCRACIA

A judicializagdo da saude, embora desempenhe papel central no acesso a medicamentos de alto
custo, traz consigo uma série de consequéncias que extrapolam os casos individuais. No contexto da
AME, esse fendmeno se manifesta de forma particularmente intensa, visto que os tratamentos
disponiveis possuem pregos extremamente elevados e ndo estdo plenamente incorporados ao SUS.

Um dos principais impactos refere-se a sobrecarga financeira sobre o orgamento publico.
Segundo Sarlet e Timm (2011), o fornecimento de medicamentos de altissimo custo por via judicial
compromete recursos que poderiam ser destinados a programas coletivos de maior alcance, gerando

distor¢des na alocagdo orgamentaria.
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Deste modo a dupla de autores Vieira e Garrafa (2010) complementam o tema da sobrecarga
financeira ao afirmar que a destinagdo desproporcional de verbas a demandas individuais enfraquece
a sustentabilidade das politicas publicas e aumenta as desigualdades sociais no acesso a saude.

Para Mazzilli (2020), a ineficiéncia na gestdo do sistema de saide ¢ também um efeito
relevante. Para o autor, no que tange ao fornecimento de medicamentos, isso ocorre por determinagao
judicial, muitas vezes de forma emergencial. O Estado se v€é obrigado a realizar aquisigdes nao
planejadas, em prazos reduzidos e com custos mais altos. Segundo o autor, essa fragmentagao
compromete a racionalidade da gestao publica, dificultando a negociagdo de precos com a industria
farmacéutica e resultando em desperdicio de recursos.

No plano social, a judicializagdo gera uma profunda desigualdade no acesso ao tratamento.
Pacientes que dispdem de conhecimento juridico ou de apoio institucional conseguem obter decisdes
favoraveis, enquanto outros, em condi¢gdes clinicas semelhantes, permanecem sem acesso ao
medicamento. Como observa Barroso (2021), essa disparidade viola o principio da isonomia,
transformando um direito constitucional universal em privilégio de poucos.

Neste contexto, buscando conferir maior seguranga juridica e racionalidade ao exame de tais
demandas, o Supremo Tribunal Federal (STF), no julgamento do Recurso Extraordinario 566471
(Tema 6), estabeleceu parametros rigorosos para a concessao judicial de medicamentos ndo

incorporados ao SUS. A tese firmada com transito em julgado em outubro de 2025 dispde que:

1. A auséncia de inclusdo de medicamento nas listas de dispensacdo do Sistema Unico de
Saude - SUS (RENAME, RESME, REMUME, entre outras) impede, como regra geral, o
fornecimento do farmaco por decisdo judicial, independentemente do custo. 2. E possivel,
excepcionalmente, a concessao judicial de medicamento registrado na ANVISA, mas néo
incorporado as listas de dispensacdo do Sistema Unico de Sadde, desde que preenchidos,
cumulativamente, os seguintes requisitos, cujo dnus probatdrio incumbe ao autor da agdo: (a)
negativa de fornecimento do medicamento na via administrativa (...); (b) ilegalidade do ato
de ndo incorporacdo do medicamento pela Conitec, auséncia de pedido de incorporacdo ou da
mora na sua apreciacdo (...); ¢) impossibilidade de substituicdo por outro medicamento
constante das listas do SUS e dos protocolos clinicos e diretrizes terapéuticas; (d)
comprovagdo, a luz da medicina baseada em evidéncias, da eficacia, acurdcia, efetividade e
seguranc¢a do farmaco, necessariamente respaldadas por evidéncias cientificas de alto nivel
(..); (e) imprescindibilidade clinica do tratamento, comprovada mediante laudo médico
fundamentado (...); e (f) incapacidade financeira de arcar com o custeio do medicamento.
(BRASIL, STF, RE 566471, Relator: Min. Marco Aurélio, Tribunal Pleno, julgado em
04/10/2025).

Este entendimento do STF reflete uma tentativa de equilibrar o direito individual a satide com
a necessaria sustentabilidade do SUS. Ao exigir o esgotamento da via administrativa e comprovagao

técnica robusta, o Tribunal busca conter a judicializagdo indiscriminada, que tantas distor¢des
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orcamentarias e desigualdades gera, conforme criticado por Sarlet e Timm (2011) e Vieira e Garrafa
(2010).

No entanto, paradoxalmente, a exigéncia de um conjunto tdo denso de provas pode, na pratica,
ampliar o entrave burocratico e tornar o caminho judicial ainda mais arduo para as familias,
especialmente aquelas em situacdo de maior vulnerabilidade socioecondmica. A exigéncia de
evidéncias de "alto nivel", como ensaios clinicos randomizados, pode ser um obstaculo adicional para
medicamentos muito novos, como o Zolgensma no seu momento inicial de incorporagao.

Como ressalta Hoy (2019, p. 1140):

O elevado custo dos medicamentos inovadores, como a terapia génica Zolgensma, reflete o
alto investimento em pesquisa, desenvolvimento e a pequena populacio-alvo. Essa realidade
impde desafios econdmicos que dificultam a incorporacdo dessas terapias em sistemas
publicos de salde, especialmente em paises com or¢amentos limitados como o Brasil.

Paralelamente, a burocracia estatal constitui um entrave que amplia o sofrimento das familias.
Os processos de avaliagdo, liberacdo e fornecimento de medicamentos frequentemente sao marcados
por lentiddo, excesso de exigéncias documentais e auséncia de informagdes claras.

Lima e Oliveira (2018) evidenciam que essa demora ¢ especialmente prejudicial em doencas
como a AME, nas quais a eficacia do tratamento depende de inicio precoce. Nesse sentido, cada dia
de atraso representa perdas neuromusculares irreversiveis e danos cumulativos na qualidade de vida
dos pacientes.

Além do impacto clinico, a burocracia também acarreta efeitos psicologicos e sociais. A espera
prolongada, a incerteza quanto ao futuro e o desgaste emocional diante de processos administrativos
e judiciais aumentam a ansiedade e a sobrecarga emocional das familias (Dubowitz, 1999). Esse fator,
embora muitas vezes invisivel nas andlises técnicas, representa uma dimensdo fundamental para
compreender o impacto humano da lentiddo estatal.

Assim, tanto a judicializagdo quanto a burocracia evidenciam falhas estruturais do sistema de
satde brasileiro. Embora garantam, em alguns casos, a concretizagdo do direito a saude, acabam

gerando efeitos adversos que comprometem a equidade, a eficiéncia e a sustentabilidade do SUS.

6 PERSPECTIVAS DE POLITICAS PUBLICAS PARA O ACESSO AO TRATAMENTO DA
ATROFIA MUSCULAR ESPINHAL (AME)
Nos tltimos anos, o cendrio das politicas publicas voltadas para o tratamento da AME no Brasil

tem apresentado avangos significativos, ainda que insuficientes para atender plenamente as
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necessidades da populacdo. O desafio central ¢ conciliar os elevados custos das terapias inovadoras
com a obrigacdo constitucional de assegurar acesso universal e igualitario a saude.

Um marco importante nesse processo foi a criagao da Politica Nacional de Atengao Integral as
Pessoas com Doencas Raras (Portaria n® 199/2014), que busca organizar a rede de aten¢do e ampliar
0 acesso a diagnostico e tratamento. Costa et al. (2016) destacam que essa politica representou um
avango ao reconhecer oficialmente as doengas raras como prioridade de satude publica. Contudo, sua
implementagao efetiva ainda ¢ limitada por dificuldades de financiamento e pela escassez de centros
especializados distribuidos pelo territorio nacional.

Mais recentemente, em 2025, o Ministério da Saude anunciou a disponibilizagdo da terapia
génica Zolgensma pelo SUS, representando um marco histérico no pais (MINISTERIO DA SAUDE,
2025). Esse feito, acompanhado de um acordo de compartilhamento de risco com a industria
farmacéutica, constitui um modelo inovador de financiamento, no qual o pagamento ¢ vinculado aos
resultados clinicos alcangados. Mendell et al. (2017) j& indicavam que terapias gé€nicas apresentam
custos iniciais elevados, mas podem ser custo-efetivas a longo prazo ao reduzir a necessidade de
tratamentos continuos e hospitalizagdes.

Outra perspectiva positiva ¢ a possibilidade de inclusdo da triagem neonatal para AME no
Programa Nacional de Triagem Neonatal. Verhaart et al. (2017) evidenciam que a detec¢do precoce €
determinante para o sucesso terapéutico, pois permite iniciar o tratamento antes da perda
neuromuscular significativa. A incorporacdo dessa medida poderia transformar radicalmente o
progndstico da doenga no Brasil, evitando mortes precoces e melhorando a qualidade de vida.

Adicionalmente, ¢ necessario fortalecer modelos de cooperagdo internacional. Paises que ja
incorporaram terapias de alto custo podem servir como referéncia para a negociacao de precos e
estratégias de financiamento. Waldrop et al. (2021) apontam que a integragao de politicas globais pode
reduzir custos e aumentar a equidade no acesso.

Por fim, o avanco das politicas publicas depende também de maior didlogo entre gestores,
pesquisadores, sociedade civil e industria farmacéutica. Sarlet ¢ Timm (2011) defendem que a
efetividade do direito a satide s6 serd alcangcada mediante uma governanga democratica que combine
inovagdo, responsabilidade fiscal e justi¢a social. Assim, a AME, embora represente um desafio
particular, pode se tornar um modelo para a incorporagao sustentavel de terapias inovadoras no sistema
de saude brasileiro.

Além dessas iniciativas, ¢ fundamental estabelecer mecanismos de monitoramento e avaliagao

continuos para as politicas ja implementadas. A efetivacdo do direito a saude para pessoas com AME
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exige ndo apenas a incorporac¢ao pontual de tecnologias, mas a constru¢do de um fluxo de cuidado
integral e permanente.

Isso inclui a avaliagdo sistematica dos resultados clinicos dos pacientes em tratamento, a
analise do impacto or¢amentario dos acordos de compartilhamento de risco e a atualizagdo constante
dos protocolos clinicos com base em novas evidéncias cientificas. Somente por meio de um ciclo
virtuoso de planejamento, implementagdo e avaliagdo sera possivel transformar avancos legislativos
e administrativos em melhorias concretas e duradouras na qualidade de vida dos pacientes.

Portanto, as perspectivas apontam para um futuro mais promissor, mas ainda cercado de
desafios. A garantia de acesso universal e igualitario ao tratamento da AME requer politicas publicas
robustas, financiamento sustentavel e, sobretudo, o reconhecimento de que a satde ndo ¢ apenas uma
questao biomédica, mas também um direito humano fundamental que deve orientar todas as decisoes

estatais.

7 CONSIDERACOES FINAIS

O presente estudo teve como objetivo central analisar os desafios enfrentados por pacientes
com Atrofia Muscular Espinhal no Brasil para acessar tratamentos inovadores de alto custo, com
énfase na efetividade do direito a satde, no papel da judicializacdo e nos entraves burocraticos e
econdmicos envolvidos.

Conclui-se que os objetivos propostos foram alcancados, na medida em que foi possivel
compreender de que forma o arcabougo juridico brasileiro, notadamente o disposto no artigo 196 da
Constituicao Federal de 1988, tem sido acionado para garantir o acesso a terapias como Spinraza e
Zolgensma, ainda que de modo ndo sistémico e com significativas limitagdes.

A judicializa¢do da sailde mostrou-se um mecanismo ambivalente: por um lado, assegura o
direito individual a satde em situagdes de urgéncia; por outro, gera impactos negativos como a
sobrecarga orcamentaria do SUS, a desigualdade no acesso e a fragilizagdo do planejamento publico.

O recente entendimento do STF, firmado no RE 566471, buscou estabelecer critérios mais
rigorosos para a concessdo de medicamentos nao incorporados, exigindo comprovagdo de eficacia,
imprescindibilidade clinica e esgotamento da via administrativa. Contudo, essa exigéncia pode, na
pratica, ampliar as barreiras burocraticas, especialmente para familias em situacdo de vulnerabilidade.

Os entraves burocraticos, como a morosidade dos processos de incorporagdo pela Conitec € a
complexidade administrativa, também se revelaram como obstaculos criticos a efetividade do direito
a satde. Em uma doenga de progressao rapida como a AME, o tempo ¢ um fator determinante para o

sucesso terapéutico, e a demora estatal pode comprometer irreversivelmente os resultados clinicos.
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Do ponto de vista socioecondmico, verificou-se que o alto custo dos tratamentos, associado a
auséncia de modelos sustentaveis de financiamento, limita a oferta publica e aprofunda desigualdades
regionais e sociais. A recente incorporagdo do Zolgensma pelo SUS em 2025, por meio de acordo de
compartilhamento de risco, representa um avango importante, mas ainda insuficiente para garantir
acesso universal e equitativo.

Em resposta a pergunta problema, de que forma o arcabouco juridico pode assegurar a
efetividade do direito a saude no contexto da AME, constata-se que o ordenamento juridico brasileiro
oferece bases solidas para a protecdo desse direito, mas sua concretizagao depende de politicas
publicas mais ageis, eficientes e articuladas entre Estado, sociedade civil e setor privado.

Por fim, embora a judicializagdo e as politicas existentes assegurem acesso em casos pontuais,
a sustentabilidade e a equidade do sistema exigem a ampliacdo da triagem neonatal, a descentralizagdo
de centros de referéncia, a agilizacdo dos processos de incorporacdo tecnologica e o fortalecimento
do didlogo intersetorial. Somente com um enfoque sistémico e proativo sera possivel transformar o

direito a saide em realidade efetiva para todos os pacientes com doengas raras no Brasil.
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