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RESUMO

Introducdo: A Atrofia Muscular Espinhal (AME) ¢ uma doenga genética rara, progressiva e de alto
custo que impde severos desafios ao sistema de saude brasileiro. Causada por mutacdes no gene
SMNI1, a AME compromete neurdonios motores e demanda diagnostico precoce e terapias de alta
complexidade para garantir melhores desfechos clinicos. Objetivo: Este estudo visa identificar as
principais desigualdades no acesso ao diagnoéstico, tratamento e cuidado integral de pacientes com
AME no Brasil, analisando os avancos e desafios das politicas publicas nesse contexto. Médodo: Trata-
se de uma revisdo narrativa da literatura, realizada entre os meses de abril e julho de 2025, A busca foi
realizada em bases de dados cientificas como Scientific Electronic Library Online (SciELO), National
Library of Medicine (PubMed) e Literatura Latino-Americana e do Caribe em Ciéncias da Saude
(LILACS), além de documentos oficiais publicados pelo Ministério da Saude (MS), Comissao
Nacional de Incorporagdo de Tecnologias no SUS (CONITEC) e outras instancias publicas relevantes.
Resultados: Nota-se profundas disparidades regionais, econdmicas e socioculturais no acesso ao
cuidado, com destaque para o elevado custo de tratamentos, escassez de centros especializados fora da
regido Sudeste, a limita¢do de profissionais capacitados, as barreiras logisticas e a baixa capilaridade
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da triagem neonatal, esses fatores contribuem para a desigualdade do acesso ao tratamento
especialmente de populagdes mais vulneraveis. Embora marcos regulatorios como a Politica Nacional
de Atencao as Pessoas com Doencas Raras e a ampliagdo do teste do pezinho (Lei n® 14.154/2021)
representem avangos, sua implementacdo ¢ fragmentada e comprometida por subfinanciamento,
judicializagdo e falhas na articulagdo intersetorial. Conclusdo: Para garantir o direito a saude dessa
populacdo, ¢ necessaria a consolidacdo de estratégias que promovam a equidade, como o
fortalecimento da atencdo basica, a ampliacdo da rede de reabilitagdo, a formagdo continuada de
profissionais, a inclusao de programas de suporte aos cuidadores e a expansao territorial de servigos
especializados. A efetivagdo dessas a¢des requer ndo apenas diretrizes normativas, mas compromisso
politico, recursos sustentaveis e participagao social ativa.

Palavras-chave: Atrofia Muscular Espinal. Doengas Raras. Politicas Publicas. Acesso Universal a
Saude. Desigualdades de Saude.

ABSTRACT

Introduction: Spinal Muscular Atrophy (SMA) is a rare, progressive, and costly genetic disease that
poses severe challenges to the Brazilian healthcare system. Caused by mutations in the SMNI1 gene,
SMA affects motor neurons and requires early diagnosis and highly complex therapies to ensure better
clinical outcomes. Objective: This study aims to identify the main inequalities in access to diagnosis,
treatment, and comprehensive care for patients with SMA in Brazil, analyzing the advances and
challenges of public policies in this context. Method: This is a narrative literature review conducted
between April and July 2025. The search was conducted in scientific databases such as Scientific
Electronic Library Online (SciELO), National Library of Medicine (PubMed), and Latin American and
Caribbean Literature in Health Sciences (LILACS), as well as official documents published by the
Ministry of Health (MS), National Commission for the Incorporation of Technologies into the Unified
Health System (CONITEC), and other relevant public bodies. Results: Profound regional, economic,
and sociocultural disparities in access to care are noted, particularly the high cost of treatments, the
scarcity of specialized centers outside the Southeast region, the limited number of trained
professionals, logistical barriers, and the low reach of neonatal screening. These factors contribute to
unequal access to treatment, especially for the most vulnerable populations. Although regulatory
frameworks such as the National Policy for Care for People with Rare Diseases and the expansion of
the heel prick test (Law No. 14,154/2021) represent progress, their implementation is fragmented and
compromised by underfunding, judicialization, and failures in intersectoral coordination. Conclusion:
To guarantee the right to health for this population, it is necessary to consolidate strategies that promote
equity, such as strengthening primary care, expanding the rehabilitation network, continuing
professional training, including caregiver support programs, and the territorial expansion of specialized
services. The implementation of these actions requires not only regulatory guidelines, but also political
commitment, sustainable resources, and active social participation.

Keywords: Spinal Muscular Atrophy. Rare Diseases. Public Policies. Universal Access to Health.
Health Inequalities.

RESUMEN

Introduccion: La atrofia muscular espinal (AME) es una enfermedad genética rara, progresiva y
costosa que plantea graves desafios al sistema de salud brasilefio. Causada por mutaciones en el gen
SMN1, la AME afecta a las neuronas motoras y requiere un diagnostico temprano y terapias altamente
complejas para asegurar mejores resultados clinicos. Objetivo: Este estudio tiene como objetivo
identificar las principales desigualdades en el acceso al diagnostico, tratamiento y atencion integral
para pacientes con AME en Brasil, analizando los avances y desafios de las politicas publicas en este
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contexto. Método: Se trata de una revision narrativa de la literatura realizada entre abril y julio de
2025. La busqueda se realizo en bases de datos cientificas como Scientific Electronic Library Online
(SciELO), National Library of Medicine (PubMed) y Literatura Latinoamericana y del Caribe en
Ciencias de la Salud (LILACS), asi como documentos oficiales publicados por el Ministerio de Salud
(MS), la Comision Nacional para la Incorporaciéon de Tecnologias en el Sistema Unico de Salud
(CONITEC) y otros organismos publicos relevantes. Resultados: Se observan profundas disparidades
regionales, econdmicas y socioculturales en el acceso a la atencidn, en particular el alto costo de los
tratamientos, la escasez de centros especializados fuera de la region Sudeste, el nimero limitado de
profesionales capacitados, las barreras logisticas y el bajo alcance del cribado neonatal. Estos factores
contribuyen a la desigualdad en el acceso al tratamiento, especialmente para las poblaciones mas
vulnerables. Si bien marcos regulatorios como la Politica Nacional de Atencion a Personas con
Enfermedades Raras y la expansion de la prueba del talon (Ley n.° 14.154/2021) representan avances,
su implementacion es fragmentada y se ve comprometida por la falta de financiacion, la judicializacion
y las fallas en la coordinacion intersectorial. Conclusion: Para garantizar el derecho a la salud de esta
poblacion, es necesario consolidar estrategias que promuevan la equidad, como el fortalecimiento de
la atencidon primaria, la ampliacion de la red de rehabilitacion, la formacion profesional continua,
incluyendo programas de apoyo a los cuidadores, y la expansion territorial de los servicios
especializados. La implementacion de estas acciones requiere no solo directrices regulatorias, sino
también compromiso politico, recursos sostenibles y participacion social activa.

Palabras clave: Atrofia Muscular Espinal. Enfermedades raras. Politicas publicas. Acceso universal
a la salud. Desigualdades en salud.
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1 INTRODUCAO

A Atrofia Muscular Espinhal (AME) ¢ uma doenca genética rara provocada por mutagdes no
gene SMN1, que resultam na deficiéncia da proteina SMN, essencial a sobrevivéncia dos neuronios
motores (Marques et al., 2023). Essa deficiéncia compromete os neurdnios responsaveis pelos
movimentos voluntarios, levando a fraqueza muscular progressiva, redugcdo dos reflexos e
fasciculagoes, que limitam a funcionalidade dos individuos afetados. A AME ¢ classificada do tipo 0
ao tipo 4, conforme a idade de inicio dos sintomas ¢ a gravidade do quadro, sendo o tipo 1 o mais
severo. O diagndstico precoce e o inicio rapido do tratamento estdo associados a melhores desfechos
funcionais e maior sobrevida, tornando essas etapas cruciais no enfrentamento da doenga (Schwartz et
al., 2024).

Apesar dos avancos na area, ainda faltam evidéncias conclusivas sobre a triagem neonatal
universal, o que refor¢a a necessidade de sua ampliacdo como estratégia eficaz de saude publica
(Schwartz et al., 2024). Soma-se a isso o alto custo das terapias e a incidéncia de 1 a cada 10 mil
nascidos vivos, impondo desafios significativos ao sistema de saiude, especialmente em contextos com
desigualdades regionais e limitacdo de recursos (Dangouloff ef al., 2021). Além disso, o acesso ao
tratamento ¢ dificultado pela escassez de profissionais especializados e pela demora no diagnostico, o
que pode comprometer a janela terapéutica ideal e limitar os efeitos benéficos das intervengdes
disponiveis (Briscoe et al., 2025; Diaz et al., 2023).

Diante desse cenario, muitas familias recorrem a justi¢a para garantir o acesso ao tratamento,
embora poucos casos atendam aos critérios estabelecidos pela Comissdo Nacional de Incorporacao de
Tecnologias no Sistema Unico de Saude (CONITEC) (Kretzschmar et al., 2024). Tais barreiras
evidenciam desigualdades estruturais no Sistema Unico de Saude (SUS), agravadas pela complexidade
e pelos altos custos da AME, que dificultam o cumprimento integral das diretrizes clinicas.

Familias com baixa escolaridade e residentes em 4areas remotas enfrentam obstaculos ainda
maiores ao diagndstico precoce e ao inicio da terapia, o que reforga a necessidade de a¢cdes coordenadas
de apoio (Briscoe et al., 2025; Tomasiello ef al., 2024). Grupos étnicos minoritarios, como 0s povos
indigenas, enfrentam barreiras culturais e linguisticas que limitam o acesso a servigos especializados
e comprometem a oferta de um cuidado equitativo e adequado as suas especificidades (Junior et al.,
2024; Wright et al., 2022).

O custo anual da AME em casos graves pode ultrapassar US$ 190 mil, representando um
desafio consideravel para o sistema publico e para os planos de satde (Dangouloff et al., 2021). A
incorporacdo da doenga ao Programa Nacional de Triagem Neonatal, por meio da Lei 14.154/2021,

representou um avanco significativo, possibilitando diagnosticos precoces e intervencdes antes do
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surgimento dos sintomas, com potencial para modificar de forma expressiva o curso clinico (Oliveira
et al., 2022). No entanto, sua implementagao enfrenta entraves como auséncia de protocolos clinicos
definidos, restrigdoes na oferta de medicamentos e dificuldades logisticas em regides mais distantes e
de dificil acesso que comprometem a efetividade da politica (Brasil, 2021; Cooper et al., 2024).

Entre os principais desafios estdo a analise das amostras, a liberagdo dos tratamentos e a falta
de centros habilitados em regides remotas, onde o acesso a satde ¢ mais limitado. A escassez de
profissionais qualificados e a desarticulagdo entre os niveis de atengdo comprometem a politica de
doencgas raras, dificultando o fluxo assistencial adequado (Junior et al., 2022). Além disso, as

\

desigualdades em satide ndo se limitam a infraestrutura, sendo influenciadas por fatores sociais,
econdmicos e territoriais que impactam diretamente a trajetéria dos pacientes com AME em todo o
pais (Junior et al., 2024). Para isso sdo necessdrias recomendacgdes baseadas em evidéncias
qualificadas que contribuam para o desenvolvimento de estratégias eficazes, capazes de promover o
acesso universal, oportuno e integral no enfrentamento da AME (Brasil, 2025).

Com isso, 0 objetivo desta revisao foi identificar as principais desigualdades do acesso integral

a saude em pacientes com Atrofia Muscular Espinhal, analisando os avangos e desafios das politicas

publicas nesse contexto.

2 DESENVOLVIMENTO
2.1 METODO

Trata-se de uma revisdo narrativa da literatura, realizada entre os meses de abril e junho de
2025, com o objetivo de compreender as desigualdades no acesso ao cuidado integral de pacientes com
Atrofia Muscular Espinhal (AME), bem como o papel das politicas publicas nesse contexto. A revisao
visa reunir e analisar publicagdes cientificas e documentos oficiais que permitam responder a seguinte
pergunta norteadora: Quais as principais desigualdades no acesso ao diagndstico, tratamento e cuidado
integral de pacientes com AME e qual os avangos e desafios das politicas publicas nesse contexto?

A busca foi realizada em bases de dados cientificas como Scientific Electronic Library Online
(SciELO), National Library of Medicine (PubMed) e Literatura Latino-Americana e do Caribe em
Ciéncias da Saude (LILACS), além de documentos oficiais publicados pelo Ministério da Satde (MS),
Comissao Nacional de Incorporacao de Tecnologias no SUS (CONITEC) e outras instancias publicas
relevantes. Os descritores utilizados foram consultados por meio do DeCS (Descritores em Ciéncias
da Saude).

Em portugués, os termos utilizados incluiram: “Atrofia Muscular Espinhal”, “Doencgas Raras”,

“Politicas Publicas”, “Sistemas de Saude”, “Desigualdades em Saude” e “Acesso aos Servicos de
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Saude”. Em inglés, foram aplicados os seguintes termos: “Spinal Muscular Atrophy”, “Rare Diseases”,
“Public Policy”, “Health Systems”, “Health Inequities” e “Health Services Accessibility”.

Foram incluidos nesta revisao artigos disponiveis na integra, indexados nas bases mencionadas,
em inglés ou portugués, independentemente do delineamento metodoldgico, desde que abordassem
questdes relacionadas a AME sob a perspectiva do acesso a saude, politicas publicas, equidade ou
desigualdade nos sistemas de satide. Também foram considerados documentos oficiais que tratam da
triagem neonatal, incorporagao de medicamentos, judicializacdo e estratégias de ateng¢ao as doencas
raras no Brasil e no exterior.

Foram excluidos da revisdao os resumos de eventos cientificos, dissertagdes e teses, bem como
estudos que, apos leitura do texto completo, ndo abordassem diretamente o tema proposto ou nao

apresentassem relacdo com o objetivo da pesquisa.

2.2 RESULTADOS E DISCUSSAO
2.2.1 Principais desigualdades no acesso ao diagnostico, tratamento e cuidado integral de
pacientes com AME

O diagnostico precoce da Atrofia Muscular Espinhal (AME) ¢ dificultado por desigualdades
estruturais, como a concentragdo de centros especializados em grandes cidades, limitando o acesso aos
servicos. Globalmente, a fragmentagcdo dos sistemas de saude, a auséncia de planos integrados e a
escassez de profissionais capacitados agravam o cenario, comprometendo a equidade na assisténcia
(Briscoe et al., 2025). Além disso, fatores como etnia, local de residéncia e condigdao socioecondmica
afetam os desfechos clinicos, aprofundando desigualdades evitaveis entre populagdes vulneraveis.
Esses desafios evidenciam a urgéncia de politicas que enfrentem essas barreiras para garantir acesso
igualitério e eficaz aos cuidados (OMS, [s.d.]).

Nesse cenario, a escassez de centros especializados, a desarticulagdo dos servigos e a falta de
preparo dos profissionais para lidar com doengas raras intensificam as disparidades (Briscoe ef al.,
2025). A localizacao geografica influencia diretamente o acesso ao diagndstico, ja que pacientes
enfrentam longos deslocamentos e altos custos, agravados quando somada a fragilidade financeira das
familias e a falta de apoio logistico (Peter ef al., 2025; Tsitsani; Katsaras; Soteriades, 2023). Ademais,
outro desafio relevante ¢ a situacdo de grupos marginalizados, como indigenas e quilombolas, que
enfrentam barreiras culturais, linguisticas e discrimina¢do, o que aprofunda as desigualdades e
compromete o cuidado as familias acometidas pela AME (Junior et al., 2024).

Soma-se a isso o conhecimento limitado dos profissionais de satde sobre essa condi¢do, o que

dificulta o diagnoéstico e tratamento adequados. Pacientes acompanhados por clinicas especializadas
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relatam maior satisfagdo quanto ao diagndstico, evidenciando a importancia do atendimento
qualificado, reforcando a necessidade de capacitagdo continua e sensivel (O’Brien et al., 2023).
Embora pouco visivel para a populacao geral, essas barreiras comprometem significativamente o
cuidado aos pacientes com doencas raras, reforcando a necessidade de promocdo da integragdo e
suporte para populagdes mais vulneraveis (Peter ef al., 2025; Tsitsani; Katsaras; Soteriades, 2023).

Como consequéncia dessas barreiras, a jornada diagndstica para pessoas com AME torna-se
longa e complexa, envolvendo multiplos procedimentos que dificultam a agilidade no atendimento.
Quanto mais cedo a terapia modificadora da doenga for iniciada, melhores tendem a ser os resultados
funcionais e a qualidade de vida. Entre os principais entraves que contribuem para esse atraso estdo a
falta de suspeita clinica por parte dos profissionais, muitas vezes devido ao conhecimento limitado
sobre a doencga, a desinformacdo acerca dos sinais ¢ sintomas iniciais, a demora na confirmac¢ao
diagnostica e a fragmentacdo do sistema de saude, que dificulta a integracdo entre os diferentes niveis
de atengdo (Diaz et al., 2023).

A familiaridade dos profissionais da ateng¢do primaria, que representam a principal porta de
entrada do sistema de saude, com os sinais iniciais da AME, fazem com que as altera¢des motoras das
doengas sejam frequentemente interpretadas como traumas ou problemas ortopédicos pelas equipes.
Isso reforca a necessidade urgente de capacitacao profissional, sendo essencial investir em programas
de formagdo especificos e atualizados, que abordem os sinais iniciais da doenca e apresentem
protocolos claros para encaminhamentos e confirmagdes diagnosticas, visando melhorar o diagnostico
precoce e o0 manejo adequado (Diaz ef al., 2023).

Apesar dos avangos nas terapias modificadoras, a triagem neonatal universal para AME ainda
nao ¢ realidade em muitos paises. Revisdes sistematicas confirmam que a triagem identifica neonatos
com AME de forma confidvel, quando feita oportunamente e com protocolos claros. Porém, barreiras
como testes confirmatorios, dificuldades logisticas, transporte das amostras e demora em autorizagdes
dificultam sua implementacao (Cooper ef al., 2024). Neonatos tratados antes dos sintomas t€ém maior
chance de alcangar marcos motores adequados para a idade. Portanto, reduzir entraves burocraticos e
logisticos ¢ fundamental garantir coordenagdo eficiente entre triagem, confirmagdo e tratamento
(Schwartz et al., 2024).

Em resposta a esse desafio, no Brasil, a aprovagao da Lei 14.154/2021 foi um avanco ao incluir
a AME no painel ampliado do teste do pezinho, prevendo a expansdao do Programa Nacional de
Triagem Neonatal (Brasil, 2021). A inclusdo depende da prevaléncia do protocolo clinico aprovado e
da disponibilidade do tratamento no SUS (Oliveira et al., 2022). Contudo, a aplicagdo pratica enfrenta

obstaculos como protocolos estaduais, falta de tratamento em algumas regides, atrasos no transporte
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de amostras, dificuldades para reembolsos e falhas na articulagdo dos servigos e capacitaciao
profissional, exigindo esfor¢os continuos para supera-los (Cooper ef al., 2024).

No que se refere ao tratamento medicamentoso da AME, observa-se avancos recentes,
sobretudo com a introdugdo de novos farmacos e o desenvolvimento de diretrizes terapéuticas mais
eficazes (Zanoteli et al., 2024). Entretanto, o custo desses tratamentos permanece elevado. O
Zolgensma®, uma terapia génica eficaz na modificacdo do curso da doenga quando administrada
precocemente, ¢ um dos medicamentos mais caros do mundo, com custo aproximado de R$ 7 milhdes
por dose unica (Brasil, 2025; Strauss et al., 2022). Para fins de compara¢ao, o rendimento domiciliar
per capita no Brasil é de R$ 2.069 (IBGE, 2025;).

O Nursinersena® ¢ outro tipo de medicamento considerado eficaz e seguro (Hagenacker et al.
2024). Este possui a dose unitaria no valor de R$ 160 mil reais por dose, requerendo 6 doses no
primeiro ano de tratamento e mais 3 doses consideradas de manuteng¢@o no ano seguinte (Brasil, 2022).
Apesar do SUS fornecer de forma gratuita esses medicamentos, em muitos casos 0 acesso € escasso.
No caso do Zolgensma®, estima-se que apenas 137 pacientes sejam atendidos em um periodo de dois
anos, enquanto aproximadamente 309 criangas nascem com AME anualmente no territorio nacional
(Brasil, 2025; Servais; Moreno, 2025). Ademais, os valores desses medicamentos nao incluem
nenhuma outra despesa como a administracdo do firmaco, ou acompanhamento a longo prazo (Brasil,
2022).

Em doengas neurodegenerativas o cuidado multidisciplinar de equipes especializadas ¢
fundamental, exigindo suporte nutricional, cuidados respiratdrios e ortopédicos a longo prazo (Brasil,
2023). A manutencao dessa linha de cuidado exige a disposicao de fisioterapia intensiva, equipamentos
de ventilacdo nao invasiva e acompanhamento fonoaudiélogo, cuja oferta ¢ limitada na rede publica
de saude (Santos et al., 2022). Essas necessidades contribuem para que a AME gere custos sociais
para os pacientes e familiares para além da qualidade de vida individual, tendo um impacto econémico
relevante (Pefia-Longobardo et al., 2020).

Dessa forma ¢ fundamental a implementagdao de programas que considerem reduzir ou
subsidiar o impacto financeiro dos cuidadores/familiares desses pacientes (McMillan et al.,2021).
Mesmo considerando pacientes que consigam acesso e facam uso expressivo dos recursos do SUS
como fisioterapia, Orteses e suporte ventilatorio, ainda existe risco de descontinuidade do tratamento a
partir da progressdao da doenga ao longo dos anos (Barbour, ef al., 2021). A redugdo progressiva na
oferta de terapias, associada ao aumento da dependéncia de ventilacdo assistida, sugere falhas na

manuten¢do de uma linha de cuidado longitudinal e integral (Barbour, et al., 2021).
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Também deve-se pontuar o papel das desigualdades regionais na efetivagdo dos protocolos de
cuidado para doengas raras, o Brasil possui centros de referéncia capacitados ou em fase de capacitagao
para o tratamento com terapia génica da AME estao disponiveis em apenas 18 estados, dos quais 6
estdo localizados no estado de Sdo Paulo, totalizando 13 centros apenas na regido Sudeste (Brasil,
2025). O Teste do Pezinho ampliado, oferecido pelo SUS, também enfrenta dificuldades em sua
implementa¢do. Enquanto na regido Sul, o percentual de coleta no prazo ideal ¢ superior a 70%, na
regido Norte o percentual fica abaixo de 30%, evidenciando barreiras geograficas graves em diferentes
niveis de acesso a saude em nosso pais (Camara dos Deputados, 2022).

A escassez de servigos de reabilitacdo, fisioterapia motora e respiratdria, suporte nutricional e
equipamentos de assisténcia ¢ mais evidente nas regides Norte e Nordeste, o que compromete o
cuidado continuo e integral previsto pelas diretrizes do SUS para doencas raras (Leite et al., 2021).
Enquanto a regido Sudeste conta com mais de 3 médicos por mil habitantes, a média na regido Norte
¢ de apenas 1,3, evidenciando um déficit de profissionais capacitados para o diagndstico e o
acompanhamento de condi¢gdes complexas como a AME. Essa disparidade limita ndo apenas o acesso
inicial ao tratamento, mas também dificulta a continuidade do acompanhamento adequado (CFM,
2023).

A sobrecarga dos cuidadores de criangas com doencas raras e cronicas, como a AME, em sua
maioria maes, também se configura como um fator determinante na adesdo ao tratamento e na
qualidade de vida familiar. Estima-se que 81% desses cuidadores sdo mulheres, das quais 78%
dedicam-se em tempo integral aos cuidados, e 46% abandonaram suas atividades profissionais em
funcdo dessa demanda (INAME; Roche, 2022). Os desafios percebidos pelo nucleo familiar também
alteram o convivio social, fatores como falta de acessibilidade ou acolhimento em espagos publicos
como escolas, e clubes corrobora para o maior isolamento desses pacientes e familiares (Zonta et al.,
2024).

Esse contexto impde um fardo fisico e emocional que reflete na saude dos proprios cuidadores,
que em muitos casos podem apresentar sintomas como ansiedade, depressdo e esgotamento fisico
(Brandt et al., 2022). No que se refere ao autocuidado dos cuidadores de pessoas com doengas raras,
60% relatam ndo ter sono de qualidade, 68% afirmam nao realizar atividades de lazer, 82% dizem ndo
ter energia para concluir suas atividades didrias e 79% apresentam pelo menos um tipo de dor fisica
(INAME; Roche, 2022). Considerando esse conjunto de fatores ¢ importante o desenvolvimento de
politicas publicas para habilitar apoio emocional, acesso facilitado a satide e fortalecimento de redes
sociais que possam atenuar os efeitos adversos sobre esses cuidadores e suas familias (Atkins; Padgett,

2024).
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Ainda considerando questdes referentes a acessibilidade de pacientes com AME, um
mapeamento dos desafios enfrentados por esses pacientes no Brasil descreve que 97% dessas pessoas
ja deixaram de frequentar locais publicos devido a presenca de barreiras fisicas como escadas,
problemas em calcadas ou falta de transporte adequado, e 35% relataram que uma das
principais dificuldades em relacio as terapias de suporte ¢ a dificuldade de deslocamento até o
local de consulta. Esses relatos evidenciam o impacto da mobilidade urbana na efetivacdo do
cuidado, j& que a auséncia de infraestrutura acessivel limita o acesso a terapias essenciais, compromete
a continuidade do tratamento (INAME; Roche, 2022).

O mesmo relatério aponta que 94% das pessoas com AME com mais de 13 anos relataram ja
terem sido vitimas de capacitismo, ¢ 77% defendem a necessidade de melhorar a comunicagdo com a
sociedade a respeito da condi¢ao (INAME; Roche, 2022). Nesse contexto, a articulagao intersetorial
entre saude e educacdo ¢ fundamental para assegurar um cuidado integral as pessoas com doencas
cronicas. Iniciativas como o Programa Saude na Escola (PSE) sdo essenciais para a promogao da
conscientizacdo da populagdo, além de fortalecer o vinculo entre os servigos ¢ a comunidade (Rumor
et al., 2022).

De igual modo, a integragdo entre os setores da satide e assisténcia social ¢ indispenséavel para
atender as demandas de populagdes com necessidades complexas, considerando ndo apenas o
tratamento clinico, mas também as dimensdes sociais, econdmicas € emocionais do cuidado (Santos;
Silva; Lacerda, 2021). Porém, estudos demonstram que essa articulacdo ainda ocorre de forma precaria
e fragmentada, concentrando-se majoritariamente no encaminhamento de usuérios, sem planejamento
conjunto ou definicdo clara de papéis institucionais. Esse fato, alia-se a auséncia de estruturas formais
de gestao compartilhada, a escassez de recursos humanos capacitados e a predominancia de um modelo
biomédico verticalizado. Essa desarticulagdo impacta diretamente o cotidiano de dos usuarios do
sistema, dificultando o acesso a beneficios sociais, suporte emocional e continuidade dos tratamentos
em redes locais (Santos; Silva; Lacerda, 2021).

Segundo a Portaria Conjunta n° 6/2023 do Ministério da Satde, que estabelece o Protocolo
Clinico e Diretrizes Terapéuticas da AME, a adesdo ao tratamento deve ser monitorada por equipes
multidisciplinares, com avaliagdo continua e ajustes para garantir continuidade do cuidado (Brasil,
2023). O fornecimento de recursos materiais, transporte assistido e articulacdo entre os niveis de
atencao especializado e domiciliar ¢ necessaria, a fim de sustentar a adesdo, otimizar resultados
terapéuticos e melhorar a qualidade de vida dessas criangas e seu nticleo familiar (Brasil, 2021).

Diante desse cendrio, torna-se evidente que o fortalecimento das politicas publicas ¢

indispensavel para garantir um cuidado integral, equitativo e continuo as pessoas com AME. A analise
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histérica e normativa das a¢des do Estado no campo das doencas raras permite compreender as
conquistas, mas também as persistentes lacunas que comprometem a efetividade da atengdo a saude

desses pacientes.

2.2.2 Os avancos e desafios das politicas publicas na garantia do acesso a saude em pacientes com
AME

As doengas raras, historicamente, tiveram pouca visibilidade nas politicas publicas brasileiras,
o que resultou em atendimento fragmentado e pouco acessivel para os pacientes. Até o inicio dos anos
2000, as agdes voltadas a essa populagdo eram incipientes, concentrando-se principalmente em
iniciativas pontuais de associa¢des de pacientes e esforgos isolados em servicos de saude. A partir da
década de 2000, comegou a ganhar espago na agenda do Sistema Unico de Satde, impulsionada pela
mobilizagdo social, avangos no diagndstico e maior reconhecimento da complexidade desses agravos
(Silva et al., 2024).

Esse processo culminou em 2014 com a publicagdo da Portaria n® 199, que instituiu a Politica
Nacional de Ateng¢ado Integral as Pessoas com Doengas Raras (PNAIPDR). Essa politica representa um
marco regulatdrio ao estabelecer diretrizes para a organiza¢do de uma linha de cuidado integral,
contemplando desde o diagndstico até o tratamento, a reabilitagdo e o suporte interdisciplinar. Preveé
ainda a criacdo de Servigcos de Referéncia em Doengas Raras, articulando os diferentes niveis de
aten¢do do SUS, e garante o direito ao acesso universal e equanime a essas agdes (Brasil, 2014).

Apesar dos avancgos, a implementa¢do da PNAIPDR tem sido lenta e desigual, com dificuldades
significativas na estruturagdo dos servigos, capacitagdo profissional e acesso a medicamentos que sao
geralmente de alto custo e baixa disponibilidade no mercado nacional. Essas limitagdes refletem
desafios estruturais que persistem na saude publica brasileira, evidenciando a necessidade de maior
financiamento e planejamento estratégico (Simdes; Lessa; Fagundes, 2014).

O Ministério da Saude tem buscado atualizar o mapeamento dos Servigos de Referéncia e
promover a revisdo das diretrizes da Portaria n® 199/2014, com foco na ampliacdo do financiamento e
padronizacdo dos protocolos clinicos. Ainda assim, a judicializacdo do acesso a medicamentos
permanece uma realidade, indicando lacunas na garantia plena dos direitos dessa populagdo
(D'Ippolito; Gadelha, 2019). A sociedade civil, por meio de associacdes como a Federagdo Brasileira
das Associagdes de Doengas Raras (FEBRARARAS) e a Associacao Brasileira de Genética Médica
(ABRAGENE), tem desempenhado papel fundamental na constru¢do das politicas, na mobilizagao
social e no apoio aos pacientes, contribuindo para a ampliagdo do debate e a promocao de inclusdao

social e de direitos (Lima; Gilbert; Horovitz, 2018).
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Entre os avancos, destaca-se a incorporacao de medicamentos de alto custo pelo SUS, como o
Nusinersena® (Spinraza®), cuja recomendacao foi emitida pela CONITEC, com base em critérios de
efetividade, segurancga e impacto orgamentario. Segundo relatério técnico, a decisao foi condicionada
a criagdo de um protocolo clinico rigoroso e a previsdo de monitoramento continuo da efetividade
terapéutica na pratica real. Essa incorporagdo representa um marco no enfrentamento da AME no
Brasil, embora ainda coexistam desafios na sua distribuicdo e adesdo ao tratamento nos diferentes
territorios nacionais (Caetano; Hauegen; Osorio, 2019; Brasil, 2022).

Outro avango importante ¢ a Lei n® 14.154/2021, que ampliou o teste do pezinho no Brasil,
incluindo gradualmente a triagem de doencgas raras como a AME no Programa Nacional de Triagem
Neonatal (PNTN), o que favorece o diagnostico precoce, amplia as chances de intervengdo antes dos
sintomas e otimiza os resultados terapéuticos (Oliveira et al., 2022; Schwartz et al., 2024).

Complementarmente, a PNAIPDR estabelece diretrizes para organizacdo da rede assistencial
em todos os niveis de complexidade, além de prever a criacdo e habilitacdo de centros de referéncia
especializados. Essas unidades tém como objetivo oferecer atendimento multiprofissional,
acompanhamento clinico, aconselhamento genético e suporte a familia. A recente habilitagdo de
centros para aplicagdo da terapia génica Zolgensma® em estados como Sao Paulo, Minas Gerais e
Paranda demonstra um esforco em descentralizar o cuidado de alta complexidade, ampliando a
cobertura regional (Brasil, 2025).

Além disso, como alternativa a judicializagdo e ao alto custo de medicamentos inovadores, o
Ministério da Satde tem adotado os acordos de compartilhamento de risco como uma estratégia para
viabilizar a oferta de terapias de alto custo, como o Zolgensma®, no ambito do SUS. Esses acordos
preveem que o pagamento total pelo tratamento esteja condicionado a metas clinicas pactuadas entre
o fabricante e o sistema publico, o que permite reduzir os riscos financeiros do Estado diante da
incerteza terapéutica e ampliar o acesso de pacientes a tecnologias avancadas (Brasil, 2022;
CONITEC, 2023). Apesar de promissores, esses mecanismos ainda demandam regulamenta¢des mais
robustas e maior transparéncia nos critérios de adesdo, avaliacao de efetividade e acompanhamento
longitudinal dos pacientes.

O avango nas discussdes sobre a inclusdo da AME na triagem neonatal universal também reflete
a pressao de entidades civis, familiares e associacdes de pacientes, o que reforca a importancia da
participacdo social na formulagao de politicas publicas para doencas raras (INAME; Roche, 2022).
Tais avangos, embora importantes, dependem da efetiva implementacdo local e da integracdo
intersetorial entre os servigos de saude, educacdo e assisténcia social para garantir a efetividade das

acoes. Nesse sentido, ¢ fundamental fortalecer a governanga institucional, investir na formagao
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continuada de profissionais, ampliar a cobertura dos servicos e garantir recursos para sustentar a
politica no longo prazo (Brasil, 2021).

Apesar dos avangos normativos e legais, a implementagao das politicas publicas voltadas a
AME no Brasil ainda enfrenta sérios desafios. Um dos principais entraves ¢ a desigualdade regional,
que compromete a equidade no acesso a centros de referéncia, a triagem neonatal e ao
acompanhamento terapéutico. Essa disparidade reflete-se na distribuicao dos servicos de saude
especializados, gerando um cenario de exclusdo em determinadas localidades. Dados recentes apontam
que a maioria dos centros habilitados esta concentrada na regido Sudeste, enquanto estados do Norte e
Nordeste ainda apresentam dificuldades logisticas e estruturais para garantir atendimento
especializado (Brasil, 2025; Leite et al., 2021).

Muitas familias enfrentam dificuldades para acessar programas de reabilitacdo, transporte
assistido, inclusao escolar com suporte e beneficios sociais, 0 que compromete a adesao ao tratamento
e a qualidade de vida dos pacientes (Santos; Silva; Lacerda, 2021). O modelo de acesso muitas vezes
se apoia na judicializagdo da saude, o que acarreta iniquidades, visto que apenas uma parcela da
populagdo tem acesso a informacao e recursos para recorrer ao Judiciario (Kretzschmar et al., 2024).

O subfinanciamento cronico do SUS limita a expansao das politicas para doengas raras. A falta
de investimentos compromete desde a capacitagdo de profissionais até a oferta de exames genéticos,
medicamentos e suporte multiprofissional. A auséncia de mecanismos de planejamento,
monitoramento e avaliagdo também dificulta a identificacdo de lacunas e a proposi¢ao de melhorias na
implementa¢do das politicas (Iriart ef al., 2019). Dessa forma, apesar do arcabouco legal avancado, a
efetivacao do direito a saude para pessoas com AME depende de maior integragdo entre os setores,

descentralizagdo dos servigos e financiamento adequado (Santos; Silva; Lacerda, 2021).

3 CONSIDERACOES FINAIS

A Atrofia Muscular Espinhal (AME) ¢ uma doenca rara, grave e progressiva que impde desafios
significativos ao sistema de saude, exigindo respostas coordenadas e equitativas por parte das politicas
publicas. A andlise desenvolvida evidenciou que, apesar de avangos importantes como a Politica
Nacional de Atencgdo Integral as Pessoas com Doengas Raras, a incorporagdo de medicamentos de alto
custo pelo SUS e a ampliagdo da triagem neonatal por meio da Lei n® 14.154/2021, ainda persistem
barreiras estruturais e regionais que limitam o acesso ao cuidado integral.

A desigual distribuicdo geografica de centros especializados, a escassez de profissionais
capacitados, o custo elevado dos tratamentos e a auséncia de integra¢do entre os niveis de atencao

comprometem diretamente a equidade no cuidado. Essas barreiras sdo agravadas por fatores
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socioecondmicos, culturais e territoriais, que atingem especialmente popula¢des em situacdo de
vulnerabilidade, como aquelas residentes nas regides Norte e Nordeste, comunidades indigenas,
quilombolas e familias com baixa renda.

Ademais, a judicializagdo, embora seja um mecanismo de acesso, evidencia as fragilidades do
sistema e sua incapacidade de garantir, de forma estruturada e universal, os direitos de todos os
pacientes. Estratégias como os acordos de compartilhamento de risco, a expansdao dos centros de
referéncia e o fortalecimento da atengao basica com capacitagao profissional sao caminhos promissores
para enfrentar essas limitagdes.

O trabalho também revelou que o cuidado com pacientes com AME vai além da dimensao
biomédica. A sobrecarga dos cuidadores, a falta de acessibilidade e a exclusdo social reiteram a
urgéncia de agdes intersetoriais, que articulem satide, educacdo e assisténcia social de forma efetiva e
continua. O reconhecimento das especificidades da AME, dentro do campo das doencas raras, exige
uma abordagem centrada na equidade, com politicas sensiveis as desigualdades regionais, economicas
e culturais.

Portanto, a consolidac¢ao do direito a saude para pessoas com AME no Brasil requer mais do
que normas € protocolos: exige financiamento sustentavel, vontade politica, participagdo social e,
sobretudo, um compromisso real com a justica social e o cuidado integral. A efetivacdo dessas agdes €
imprescindivel para garantir dignidade, qualidade de vida e perspectiva de futuro as pessoas

acometidas pela AME e as suas familias.
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