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RESUMO: Introducdo: As doencas raras sdo caracterizadas por sua baixa prevaléncia na populacdo, mas
que apresentam desafios significativos para os pacientes, familiares e sistema de salde. Esses individuos
frequentemente enfrentam barreiras consideraveis no acesso a cuidados médicos especializados, incluindo
dificuldades no acesso a tratamentos adequados e procedimentos cirdrgicos, quando indicado. Objetivo:
descrever sobre os desafios encontrados e a implementacdo de politicas publicas na garantia de acesso a
cirurgias para pacientes com doencas raras. Método: Trata-se de uma revisdo bibliografica realizada nas
bases eletronicas da Literatura Latino-Americano e do Caribe em Ciéncias da Saude (LILACS), Medical
Literature Analysis and Retrieval System Online (MEDLINE/PubMed) e Scientific Electronic Library
Online (SciELO). Como critérios de inclusdo foram utilizados artigos completos, com texto disponivel on-
line, publicados entre 2014 e 2024. A busca dos estudos foi realizada entre os meses de maio a julho de
2024. Resultados: Quanto aos principais resultados, foi encontrado que pacientes com doencas raras
enfrentam dificuldades consideraveis para acessar tratamentos, especialmente os de natureza cirdrgica. Um
dos principais obstaculos é a escassez de profissionais especializados, o que, aliado ao elevado custo dos
tratamentos, dificulta o acesso. Conclusdo: A complexidade do acesso ao tratamento e as cirurgias para
pacientes com doencas raras € um problema significativo, exacerbado pela auséncia de protocolos clinicos
claros e pelo alto custo dos tratamentos. As politicas publicas direcionadas as doencas raras Sao
fundamentais e precisam ser ampliadas para garantir melhorias no acesso ao tratamento.

Palavras-chave: Jornada de Trabalho. Automedicacgdo. Enfermeiros.

ABSTRACT: Introduction: Rare diseases are characterized by their low prevalence in the population but
present significant challenges for patients, families, and the healthcare system. These individuals often face
considerable barriers in accessing specialized medical care, including difficulties in obtaining appropriate
treatments and surgical procedures when indicated. Objective: To describe the challenges encountered and
the implementation of public policies to ensure access to surgeries for patients with rare diseases. Method:
This is a bibliographic review conducted in the electronic databases of the Latin American and Caribbean
Literature in Health Sciences (LILACS), Medical Literature Analysis and Retrieval System Online
(MEDLINE/PubMed), and Scientific Electronic Library Online (SciELO). Inclusion criteria consisted of
full-text articles available online, published between 2014 and 2024. The study search was conducted
between May and July 2024. Results: The main findings indicate that patients with rare diseases face
considerable difficulties in accessing treatments, particularly surgical procedures. One of the primary
obstacles is the shortage of specialized professionals, which, combined with the high cost of treatments,
hinders access. Conclusion: The complexity of accessing treatment and surgeries for patients with rare
diseases is a significant issue, exacerbated by the lack of clear clinical protocols and the high cost of
treatments. Public policies targeting rare diseases are essential and need to be expanded to improve access
to treatment.

Keywords: Working hours. Self-medication. Nurses.
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1 INTRODUCAO

As doencas raras, ou também chamadas doencas 0rfas, sdo condi¢des de salde que afetam apenas
uma pequena parte da populagdo. Considera-se uma doenca rara, aquela que afeta menos de 65 em cada
1000 pessoas. No entanto, os paises podem adotar diferentes critérios para classificar as doencas raras,
considerando os fatores epidemioldgicos e clinicos (Brasil, 2021).

Quando se trata das caracteristicas, as doengas raras podem ser cronicas, progressivas e podem
causar complicagOes graves, comprometendo a qualidade de vida dos pacientes. Ainda, podem afetar
qualquer parte do corpo, podendo ter origem genéticas, embora também possam ser causadas por fatores
ambientais ou infecciosos (Santos e Almeida, 2017).

Devido a sua baixa prevaléncia na populacao, essas doencgas recebem menos atencéo da pesquisa,
retardando as opg¢des de diagndstico e tratamento adequado (Santos e Almeida, 2017).

O acesso ao tratamento de doencas raras, possui uma histdria marcada por desafios significativos,
pois até meados do século XX, essas condi¢des eram negligenciadas, devido a falta do conhecimento
médico e cientifico. O tema comecou a ganhar mobilizacdo a partir da década de 1980, quando os Estados
Unidos promulgou a Orphan Drug Act, legislacdo pioneira, que tinha o objetivo de incentivar a pesquisa e
o desenvolvimento de medicamentos para doencas raras, com oferecimento de beneficios, como a isencdo
de taxas e apoio financeiro para empresas farmacéuticas (Santos e Oliveira, 2019).

Atualmente, existem diversas doencas raras identificadas, que podem ser classificadas com base na
sua origem, sintomas e sistemas de corpo afetados. Alguns exemplos sdo: doencgas genéticas (fibrose cistica,
doenca de huntington, distrofia muscular de duchenne, etc), doencas autoimunes (sindrome de Sjogren,
lUpus eritematoso sistémico, etc), doencas neuroldgicas (esclerose lateral amiotrofica, ataxia de Friedreich,
sindrome de Rett, etc), doencas enddcrinas (sindrome de Klinefelter, sindrome de Turner, etc), entre outras
(Pereira et al., 2021).

Segundo a Organizacdo Mundial da Saude (OMS), existem aproximadamente 6.000 a 8.000
diferentes tipos de doencas raras reconhecidas. Essa variedade, associada a baixa prevaléncia, dificulta o
desenvolvimento de tratamentos e estratégias de diagnostico precoce e eficazes. Sendo assim, a Politica
Nacional de Atencgéo Integral as Pessoas com Doengas Raras no SUS, foi um marco importante na tentativa
de integrar e melhorar o acesso pela parte da populagdo acometida com essas doencas (Pereira et al., 2021).

Nesse cendrio, as politicas publicas representam um pilar fundamental para a promogéo e bem-estar
e para a garantia do acesso universal aos servicos de satde. Alguns estudos mostram que na falta de politicas
publicas eficazes, estas afetam na implementacgéo de agdes, prejudicando a qualidade de vida dos pacientes,
tratamento precoce e aumento do sofrimento dessa populagdo (Alves, 2020).

Diante do exposto, o estudo teve como problema: Quais garantias de acesso e politicas publicas para

tratamento de pacientes com doencas raras?. Acredita-se que o estudo é de grande importancia, devido ao

aumento crescente de diagnosticos e a complexidade do tratamento dessas condicdes.
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O estudo justifica-se pela necessidade de aprimorar 0 acesso a tratamentos e pela urgéncia das

praticas asseguradas pelas politicas publicas, tornando-as eficientes e inclusivas, garantindo cobertura e
suporte para essas pacientes.

Logo, o objetivo geral deste estudo foi descrever sobre os desafios encontrados e a implementagao
de politicas publicas na garantia de acesso a cirurgias para pacientes com doencas raras

2 METODO
2.1 TIPO DE ESTUDO

Trata-se de uma revisdo integrativa, com o objetivo de reunir e sintetizar os resultados de
publicacdes cientificas relacionadas a pacientes com doengas raras que necessitem de abordagem cirurgica.

A revisdo integrativa consiste na mais ampla abordagem metodoldgica referente as revisoes,
configurando-se como um tipo de revisdo que retne analise de maltiplos estudos publicados, de diferentes
metodologias, com o propdsito de obter um profundo entendimento de um determinado fendémeno,
baseando-se em estudos anteriores. (Souza, Silva e Carvalho, 2010).

Combinando dados da literatura tedrica e empirica, incorporando um leque de propositos,
contribuindo a gerar um panorama consistente e compreensivel para: defini¢cdo de conceitos, revisao de
teorias e evidéncias, discussdo sobre métodos e resultados de pesquisas, apontar lacunas de conhecimento

que precisam ser preenchidas com a realizacao de novos estudos (Souza; Silva; Carvalho, 2010).

2.2 ETAPAS DA REVISAO INTEGRATIVA

A presente revisao foi conduzida por etapas, constituidas mediante a adaptacdo das recomendacGes
Preferred Reporting Items for Systematic Reviews and Meta Analyses (PRISMA). Sendo elas: a
identificacdo do tema e selecdo da questdo de pesquisa para a elaboracdo da revisdo integrativa;
estabelecimento dos critérios para inclusdo e exclusdo de estudos; definicdo das informacgdes a serem
extraidas dos estudos selecionados, de modo a permitir a categorizacdo dos achados; avaliagdo dos estudos
incluidos; interpretacdo dos resultados; e elaboracdo da apresentacdo da revisdo/sintese do conhecimento
(Prisma, 2018).

Para nortear a revisao, formulou-se o seguinte questionamento: Quais garantias de acesso e politicas
publicas para tratamento de pacientes com doencas raras?

Considerou-se todas as producdes cientificas que tivessem, em seu contetdo, doencas raras,
associadas a cirurgias. Foram incluidos artigos publicados sem restricdo temporal nos idiomas inglés,
portugués ou espanhol. Os critérios de exclusdo adotados foram teses, dissertacdes, artigos de reviséo, e
aquelas repetidas nas bases de dados exploradas.

A busca dos estudos foi realizada entre os meses de maio a julho de 2024 nas bases eletronicas da
Literatura Latino-Americano e do Caribe em Ciéncias da Saude (LILACS), Medical Literature Analysis
and Retrieval System Online (MEDLINE/PubMed) e Scientific Electronic Library Online (SciELO).
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A estratégia de busca empregada nas bases de dados utilizou os seguintes descritores na lingua
inglesa, reconhecidos pelos sistemas de Descritores em Ciéncias da Saude (DeCS) e Mesh: (General
surgery) AND (Rare Diseases) AND (Human Rights OR Right to Health) e (General surgery) AND (Rare
Diseases).

As estratégias de busca utilizadas estdo expostas no quadro abaixo:

Quadro 1 — Estratégia de busca: Reviséo Integrativa
BASES DE DADOS ESTRATEGIA DE BUSCA ESTRATEGIA DE BUSCA
. (General surgery) AND (Rare Diseases) AND
LILACS /PubMed / SciELO (Human Rights OR Right to Health)
LILACS / PubMed / SciELO (General surgery) AND (Rare Diseases)
Fonte: Elaborado pelo autor (2024).

2.2.1 Selecdo de estudos

Inicialmente, os estudos identificados foram avaliados por meio da anélise dos titulos, descartando
as pesquisas duplicadas nas bases de dados, além daquelas que ndo tinham implicacdo com os objetivos
desta revisdo. Em seguida, procedeu-se com a leitura dos resumos, selecionando aqueles que néo
preenchiam os critérios de inclusdo delimitados nesta pesquisa. Por fim, através da leitura na integra, foram
selecionadas as pesquisas que dialogavam com 0s objetivos da pesquisa aqui empreendida, de modo que
culminou na amostra final incluida nesta revisdo integrativa.

Todos os estudos identificados por meio da estratégia de busca foram inicialmente avaliados por
meio da analise dos titulos e dos resumos, seguindo os critérios de elegibilidade. Foram selecionados
aqueles que preenchiam os critérios para responder a pergunta desta pesquisa.

A selecdo dos estudos foi realizada, primeiramente, por um Unico revisor, sendo que as ddvidas

concernentes a estes buscaram ser sanadas com um segundo avaliador.

2.2.2 Extracdo e Andlise dos Dados/Contetidos

Para caracterizar os artigos incluidos na revisdo, foram extraidas as seguintes informacdes: titulo,
ano, local de realizacdo do estudo e informacao relevante relacionada ao tema.

Para compilar e apresentar os resultados acerca das dificuldades, estratégias e proposicoes, foi

utilizada a técnica de Analise Textual Discursiva proposta por Moraes e Galiazzi (2006).

3 RESULTADOS

Foram encontrados nas bases de dados 87 publicacfes, sendo originarios da base de dados 13 da
LILACS, 68 da MEDLINE/PubMed e 6 da SciELO. Apos exclusdo dos estudos duplicados na base de
dados, perfizeram um total de 86 publicacGes para serem avaliadas, seguindo os parametros definidos.

Destes, 17 estudos demonstraram satisfazer os critérios de inclusdo, bem como possuirem elementos
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ecessarios para responder a questdo norteadora proposta. Todo o processo de selecdo que resultou na

incluséo destas esta apresentado no fluxograma a seguir (Figura 1) e resultados (Tabela 1).

Figura 1 - Fluxograma da estratégia de busca e selecdo de artigos

Busca: (General surgery) AND (Rare Busca: (General surgery) AND (Rare
4 Diseases) AND (Human Rights OR Diseases)
§ Right to Health) PUBMED (n=66)
g PUBMED (n=2) SCIELO (n=6)
s SCIELO (n=0) LILACS (n=11)
= LILACS (n=2)

Excluidos apds andlise dos critérios definidos:
Total de artigos encontrados .
(7) Duplicidade (n=1)
Nio atender ao tema (n=66)

5
en
-]
=]
Artigos acessados Excluidos apos leitura dos resumos
(20) (n=3)
°
'§ Artigos selecionados
= (17
v

Artigos selecionados apos analise critica dos conteidos

a7

Inclusdo

Fonte: Elaborado pelo autor (2024).

Segue abaixo a descrigédo dos estudos encontrados com seus respectivos locais e anos de publicacéo,

assim observa-se que a maior parte dos estudos foram escritos nos anos de 2023, sendo apenas dois escritos

no ano de 2014, 2018, 2020 e 2022.
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Quadro 2 - Descricdo dos estudos encontrados com seus respectivos anos de publicacdo e local de publicacéo.

. ANO/BASE LOCAL DO =
AUTOR TITULO DE DADOS ESTUDO RELACAO COM O TEMA
O artigo trata de acromegalia, uma
Samson SL, doenca rara caracterizada pelo
- Durable BNi
Nachtigall . . excesso de horménio do
LB, Fleseriu biochemical crescimento devido a um tumor
' response and safety | 2022/PUBME ; - s
M, Jensterle : - EUA benigno na glandula pituitéria,
. with oral octreotide D x
M, Manning . sendo o tratamento padréo a
capsules in o
PJ, Elenkova remocdo cirlrgica do tumor
acromegaly L x
A, etal. pituitario como uma opgao
priméria para controle da doenca.
Schumacher . O foco principal esta na genética
: Genome-wide A
FR, Schmit . do céancer colorretal e na
. association study of . e X
SL, Jiao S, colorectal cancer identificacdo de novos locais de
Edlund CK, . e 2015 EUA suscetibilidade por meio de
identifies six new o
Wang H, suscentibility loci estudos gendmicos. Trata avangos
Zhang B, et P y cientificos na melhora do
al. tratamento.
. A multicenter phase
Hirai F, . .
Il study of O timoma é um tumor raro
Yamanaka T, d L ) L
) carboplatin and originario das células epiteliais do
Taguchi K, : u . - L .
paclitaxel for 2015 Japéo timo, associado a miastenia
Daga H, Ono . .
advanced thymic gravis. Avangos no tratamento e
A, Tanaka K, : . AR ..
et al carcinoma: diagnostico sdo essenciais.
' WJOG4207L
Ann-Cathrin
Koschker, Effect of bariatric
Bogo Surgery on cardlp- O estudo envolve a avaliacio de
Warrings, psycho-metabolic acientes super-obesos
Morbach C, outcomes in severe 2023 Alemanha pa P :
. . permitindo acesso ao tratamento
Seyfried F, obesity: A PRI
; até a cirurgia.
Jung P, randomized
Dischinger U, controlled trial
et al.
A Colangite Biliar Priméria é uma
doenca hepética rara, cronica e
Seladelpar efficacy autoimune que causa destruicao
and safety at 3 dos ductos biliares. O tratamento
Hirschfield months in patients inicial com acido ursodesoxicolico
GM, Shiffman | with primary biliary pode ser insuficiente, necessitando
ML, Aliya cholangitis: complementacdo com terapias
Gulamhusein, ENHANCE, a 2023 N4o informado experimentais e cirurgias. No
Kowdley KV, phase 3, entanto, 0 acesso a tratamentos
Vierling JM, randomized, eficazes continua sendo um
Levy C,etal | placebo-controlled desafio significativo para
study pacientes com PBC, destacando a
necessidade continua de pesquisa
e desenvolvimento de novas
opcOes terapéuticas.
. Caracteristicas A criptococose é uma micose
Gouveia VA, . - o
Clinicolaboratoriais sistémica rara causada, afetando
Fernandes . . .
da Criptococose em principalmente pacientes
BFS, Frota - . .
ERC Pacientes _ |munoss_upr|m|_dos. O tratamento
S Admitidos em Brasil requer diagndstico preciso através
Cunninghan 2018
MCQe S Pronto_Socorro _de exames como cultura e pode
: ’ Hospital das incluir cirurgia para remocao de
Christo PP, ;- ~
Clinicas, lesBes. O acesso ao tratamento
Gomez RS, et A ] . .
Universidade adequado € crucial, especialmente
al. - . S
Federal de Minas em pacientes com condicdes
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Gerais, Referéncia
Terciaria do
Sistema Unico de
Saude: Analise
Retrospectiva desde

imunossupressoras, para reduzir a
mortalidade associada a doenca.

Of Experience

2000 a 2013
Este estudo avaliou o uso de
Trapnell BC, Inhaled medicame?tos Iem pacignte§ com
Inoue Y, Molgramostim l.DAP alveolar proteinosis
. autoimune (aPAP). Os resultados
Bonella F, Therapy in mostraram que a medicacéao
Morgan C, Autoimmune 2020 Né&o informado - x
Jouneau S, Pulmonary experimental melhorou a fungéo
pulmonar.
Bendstrup E, Alveolar o .
otal Proteinosis Estudo indica que a melhoria no
acesso ao tratamento, melhora a
gualidade de vida.
A pesquisa identificou novos
Christopherse Large-scale locais genéticos associados a
n IE, Rienstra analyses of fibrilac&o atrial, ampliando
M, Roselli C, common and rare significativamente o
Yin X, variants identify 12 2014 EUA conhecimento sobre suas bases
Geelhoed B, | new loci associated moleculares. A pesquisa destaca
Barnard J, et with atrial potenciais alvos para novos
al. fibrillation tratamentos farmacoldgicos e
cirdrgicos.
O foco principal do texto esta na
Deppen SA, Accuracy of FDG- utilizagdo de tomografia por
Blume JD, PET to diagnose emissdo de positrons (PET) com
Kensinger lung cancer in areas fluorodeoxyglucose (FDG) para
CD, Morgan | with infectious lung 2014 Japéo diagnostico de nédulos
AM, Aldrich disease: A meta- pulmonares e na precisdo deste
MC, Massion analysis método em contextos especificos,
PP, et al. possibilitando tratamento o mais
precoce possivel.
A Mastite Granulomatosa Cronica
Lozano De Caracterizacion (MGC), uma condicdo
Avila CA, clinico-patolégicay inflamatoria benigna da mama.
Martinez manejo de O manejo varia entre
Estrada GA, pacientes con antibioticoterapia, corticoides,
Ramos Clason mastitis 2021 observagdo e, menos
E, Duque granulomatosa frequentemente, cirurgia. O
Atencio V, cronica en un tratamento ideal ndo esté definido,
Maza centro de alta sendo guiado pela apresentacéo
Manjarrez AP. complejidad clinica e preferéncia do médico
tratante.
A mucormicose rino-0rbito-
cerebral é uma infeccéo
MUCOrMicosis rino- oportunista rara e potencialmente
Rahal E M, . ) letal causada por fungos. Afeta
orbito-cerebral: . e :
Moreno V M, E S 2008 Chile principalmente pacientes
VillaN J. xgerlen&:la en imunodeprimidos. O tratamento
oce afios - L
envolve principalmente cirurgia
de desbridamento para remover
tecido necrético.
Meralgia paresthetica é uma
Prevalence And neuropatia compressiva, sendo
Malheiros JA, Management Of observada em 22% dos casos ap0s
Oliveira Refractory cirurgia da coluna lombar por
CMD, Arantes Meralgia 2020 posterior abordagem.
Junior AA, Paresthetica In O tratamento inicial é
Santos JSS, Lumbar Spine conservador, com medidas locais
Gusmé&o SNS. Surgery: 5 Years

e medicamentos para dor
neuropatica. Casos refratarios
podem ser tratados com injeces
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de corticosteroides e anestésicos
na regido do ligamento inguinal.
Casos persistentes podem
necessitar de decompressdo do
nervo cutaneo femoral ou
neurectomia retroperitoneal.
O cisto pilonidal é uma condicao
considerada rara, sendo que o
. tratamento envolve diversas
Progress in the S - .
Wu P, Zhang . abordagens cirurgicas, incluindo
surgical treatment L
Y, Zhang Y, . técnicas. O acesso ao tratamento
of sacrococcygeal 2023 China . .
Wang S, Fan L g ideal continua sendo um tema
pilonidal sinus: a .
Z. - controverso e varia conforme a
review -
regido, havendo falta de consenso
sobre a melhor abordagem
cirlrgica.
O estudo sobre o 4cido
zoledrénico para prevenir a
Doenca éssea de Paget, ilustra
Randomised trial of muitos dos desafios e
Phillips J, genetic testing and considerac6es envolvidos no
Subedi D, targeted acesso ao tratamento em doencas
Lewis SC, intervention to raras. A pesquisa demonstra a
Keerie C, prevent the 2023 Escécia importancia do foco e a
Cronin O, development and cooperacao internacional séo
Porteous M, et progression of fundamentais para superar esses
al. Paget’s disease of desafios e garantir que todos os
bone pacientes, independentemente da
raridade de sua condigdo, tenham
acesso a tratamentos eficazes e
Seguros.
Tratamiento . )
Zotes- S O aspergiloma pulmonar é uma
L quirargico del o
Valdivia H, - condicao rara causada pelo
. aspergiloma .
Alejandro . crescimento de fungos
. pulmonar: . -
Martinez- L (Aspergillus) em cavidades
- experiencia de 10 .
Avrias M, afios en el Instituto pulmonares pré-existentes,
Manuel Mier- . 2015 México frequentemente associadas a
. Nacional de .
Odriozola J, tuberculose pulmonar anterior,
Enfermedades o
Morales- . . sendo a cirurgia o tratamento de
. Respiratorias
Goémez J, escolha. O acesso a esse
Joffre-Aliaga tratamento € essencial na
A qualidade de vida.
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DISCUSSAO

Os estudos abordados enfatizam sobre a importancia do acesso a tratamentos inovadores e eficazes,
ampliando para diversas condi¢des médicas, especialmente em doencas raras. Para essa finalidade, é
necessario pesquisa continua e desenvolvimento de novas terapias que sdo cruciais para melhoria na
qualidade de vida dos pacientes e os desfechos clinicos.

E importante a personalizacdo dos tratamentos e a colaboracéo internacional, sendo fundamental
para enfrentar os desafios do acesso ao cuidado em salde. Todavia, 0 acesso a essa personalizacao de
tratamentos e intervences cirdrgicas para doencas raras é um desafio que impacta nos resultados clinicos
e na qualidade de vida dos pacientes. Estudos recentes revelam que diversos fatores contribuem para essa
dificuldade, sendo elas: a escassez de centros especializados, o diagnostico tardio e as desigualdades no
sistema de saude.

De acordo com o estudo de Davis et al., (2021), os pacientes acometidos por doencas raras
enfrentam algumas barreiras no tratamento, como os desafios no acesso a cuidados cirurgicos, sendo a falta
de centros especializados o principal obstaculo. Dessa forma, a auséncia de profissionais capacitados em
doencas raras, leva a uma longa espera do tratamento, agravando as condic¢des dos pacientes e limitando as
opcodes de tratamento.

Concomitantemente, o estudo de Smith et al., (2020) argumenta que a educacgéo e aprimoramento
dos profissionais de saude é crucial para melhorar o reconhecimento e manejo dessas doencas, onde 0s
programas de formacdo podem reduzir o tempo de diagndstico e facilitar o acesso aos cuidados cirurgicos
adequados.

Ainda assim, Johnson e Liu (2021) pontuaram a importancia do diagndstico precoce para 0 SUCESSO
em cirurgias de doengas raras, ou seja, intervencdes sendo realizadas em estagios iniciais podem melhorar
cada vez mais os desfechos e a reducdo da mortalidade.

Outro fator contribuinte para dificuldade de acesso no tratamento de doencas raras, Sdo
desigualdades regionais no acesso a servicos de saude que sdo evidentes, resultando em disparidades
significativas no tratamento (Davis et al., 2021).

Ja as inovac0es tecnoldgicas, por serem abordagens minimamente invasivas, tém grande potencial
para melhorar o acesso e o0s resultados prognosticos dos pacientes. Essas técnicas reduzem complicacGes e
aceleram a recuperacdo, facilitando o pds-operatério de pacientes que ja enfrentam desafios adicionais
(Davis et al., 2021).

Comprovando os resultados de estudo de Hirai et al. (2016), que aborda que no cancer de colorretal,
salienta-se a relevancia dos avangos genéticos na medicina personalizada de doencas raras, dado que, a
descoberta de novos marcadores podem levar ao desenvolvimento de estratégias de prevengéo e tratamento
mais adequada, reduzindo a incidéncia e a letalidade da doenca.

Os avancos tecnologicos também perpassam o tratamento padréo, podendo envolver tratamentos a

nivel daqueles que ndo podem se submeter a cirurgia, como abordado por Samson et al. (2022), que
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emonstra que a administracdo de capsulas orais de octreotide proporciona respostas bioquimicas duraveis
e seguranca no tratamento da acromegalia, sendo que tradicionalmente o tratamento padrdo envolve a
remocao cirurgica do tumor hipofisario.

A abordagem multidisciplinar também se torna fundamental para a experiéncia do paciente e
otimizacdo de resultados pos-operatorios, visto que, a colaboracdo entre cirurgides e especialistas em
doencas raras tornam-se essenciais para eficiéncia no tratamento (Anderson et al., 2022).

Como no estudo de Rahal et al. (2021), que reforca a necessidade da abordagem multidisciplinar,
uma vez que, para eficacia no manejo da mastite granulomatosa cronica ha uma necessidade da abordagem
ser personalizada e interdisciplinar, exigindo um tratamento adaptado as caracteristicas individuais do
paciente.

No Brasil, quando se trata das politicas publicas voltadas para doencas raras, tém-se o0 objetivo de
melhorar a qualidade de vida dos pacientes, promover o diagnoéstico precoce e assegurar 0 acesso a
tratamento eficazes, como previsto na Politica Nacional de Atengdo Integral as Pessoas com Doengas Raras
que prevé a articulacdo entre os niveis do Sistema Unico de Satde (SUS) e a inclusdo dessas doencas no
rol de doencas trataveis e monitoradas pelo sistema publico (Brasil, 2014).

Além disso, essa politica visa integrar servicos e garantir acesso ao diagnostico e tratamento,
incluindo cirurgias complexas. Outras acdes relevantes, incluem: implementacéo de centros de referéncia
e especializados em doencgas raras e definicdo de normas para tratamentos padronizados, facilitando as
intervencdes necessarias (Brasil, 2014).

O SUS inclui o tratamento para doengas raras, por meio de programas como o de disponibilizacdo
de medicamentos para tratamentos de doencas raras, que sejam realizadas por meio de protocolos
terapéuticos especificos e do programa de medicamentos excepcionais. Também promove a incorporacao
de medicamentos, por meio da Comissdo Nacional de Incorporacdo de Tecnologias no SUS (CONITEC),
que possui papel central na analise e na incorporacéo de tratamentos (Brasil, 2014).

Outro foco das politicas publicas no ambito do SUS, é a conscientizacdo e capacitacao profissional,
visto que essas doencas podem ser dificeis de se identificar sem um treinamento adequado. Porém, como
abordado anteriormente pelo estudo Davis et al., (2021), a realidade é o desfasamento de profissionais
capacitados, dificultando o acesso ao tratamento adequado (Brasil, 2014).

Na Unido Europeia (UE), a politica de doencas raras € uma prioridade desde os anos 2000, onde foi
adotada uma recomendacao que incentiva os paises membros a desenvolverem planos nacionais para
doencas raras. Outro apoio criado foi a European Reference Networks (ERNSs), que séo redes que fazem
conexdo de especialistas de diferentes paises, com objetivo de fornecer apoio aos pacientes e aos médicos,
além de incentivos para o desenvolvimento de medicamentos para tratamento de doengas raras (European
Commission, 2021).

Atualmente, a Franga € um dos paises que lideram as politicas publicas sobre doencas raras. Em

2004, o pais implementou planos nacionais especificos para melhorar o diagndstico e o tratamento de
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oengas raras, que incluem suporte financeiro para intervencdes cirdrgicas e cuidados complexos. Outra
novidade, foram os centros de competéncia que trabalham em conjunto com os centros de referéncia, com
objetivo de facilitar o acesso aos tratamentos especializados (France, 2018).

J& no Canad4 a abordagem adotada é baseada em parcerias com provincias e federais, que séo
programas especificos de provincias com parcerias federais para oferecer suporte a tratamentos, com
cooperacdo com hospitais universitarios. Ainda sim, a Canadian Organization for Rare Disorders (CORD),
foi criadora da estratégia para doencas raras, que visa a detec¢do precoce, acesso ao tratamento e suporte
financeiro (CORD, 2015).

As politicas publicas para tratamento cirargico e ndo cirtrgico de doengas raras variam de acordo
com cada pais, mas todas compartilham do objetivo de garantir acesso adequado a cuidados médicos
especializados. Porém, os desafios significativos ainda persistem, mesmo em paises com estratégias bem
desenvolvidas, ou seja, mesmo com a existéncia de politicas publicas, ainda existem obstaculos que

impactam os resultados clinicos e a qualidade de vida dos pacientes.

5 CONCLUSAO

O estudo revelou a importancia do acesso a tratamento eficaz para doencas raras, sendo um desafio
enfrentado pelos pacientes ao redor do mundo. O acesso a tratamentos personalizados e as abordagens
multidisciplinares tém se mostrado fundamentais para otimizar o tempo dos resultados clinicos, mas ainda
sim, 0s obstaculos continuam sendo significativos.

Os programas de politicas publicas de cada pais podem incluir desde financiamento publico até a
criagdo de centros especializados que asseguram um atendimento de alta qualidade. Esses programas
desempenham um papel crucial em garantir o acesso a tratamentos para doencas raras, promover o0
diagnostico precoce e assegurar o tratamento.

Por fim, a experiéncia de outros paises mostram que mesmo com politicas bem estruturadas, ainda
existem desafios consideraveis, como a falta de profissionais capacitados e as desigualdades regionais no
acesso aos cuidados. E necessario esforco continuo para aprimorar o acesso a cuidados médicos

especializados, garantir a formacéo de profissionais capacitados e inovacgdo de tratamentos.
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