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Da busca pelo diagnóstico às incertezas do tratamento: 
desafios do cuidado para as doenças genéticas raras no Brasil

From the search for diagnosis to treatment uncertainties: 
challenges of care for rare genetic diseases in Brazil

Resumo  As doenças genéticas raras constituem 
um importante problema de saúde pública, mas 
ainda são pouco estudadas na perspectiva da 
Saúde Coletiva. Este artigo tem por objetivo ana-
lisar os itinerários terapêuticos de pacientes com 
doenças genéticas raras nas cidades do Rio de Ja-
neiro, Salvador e Porto Alegre, tendo por foco os 
desafios materiais, emocionais e estruturais en-
frentados na busca por diagnóstico e tratamento. 
Foram realizadas entrevistas semiestruturadas 
com pacientes/cuidadores e profissionais de saúde 
em serviços públicos de genética médica. Obser-
vou-se que a experiência da doença genética rara, 
além de ser um desafio em si pelo caráter debili-
tante e incapacitante, é agravada por problemas 
de ordem prático-relacionais e burocrático-ins-
titucionais que não se resolvem com a chegada a 
um serviço especializado. A existência de longos 
itinerários terapêuticos até o diagnóstico, o des-
conhecimento dos médicos não geneticistas sobre 
as doenças raras, as dificuldades de transporte e 
de acesso a especialistas, a exames diagnósticos e 
complementares e o acesso a medicamentos e in-
sumos alimentares de alto custo foram comuns às 
narrativas nas três cidades. A adesão aos cuidados 
oferecidos exigem estratégias de ação que depen-
dem de arranjos envolvendo familiares, médicos, 
associações de pacientes e o Estado.
Palavras-chave  Doença rara, Genética, Itinerá-
rios terapêuticos

Abstract  Rare genetic diseases are an impor-
tant public health problem, but they are still little 
studied in Collective Health. This article aims to 
analyze the ‘therapeutic itineraries’ of patients in 
search of a diagnosis and treatment for rare gene-
tic diseases in the cities of Rio de Janeiro, Salva-
dor and Porto Alegre. It focuses on the material 
challenges, emotional and structural problems 
faced in these trajectories. Semi-structured in-
terviews were conducted with patients/caregivers 
and health professionals in the context of public 
health medical genetics. Our findings suggest 
that the experience of the rare genetic disease is 
aggravated by practical, inter-relational and bu-
reaucratic/institutional problems. The reality of 
long and circuitous journeys to obtain a diagno-
sis, non-geneticists’ lack of knowledge about rare 
diseases, difficulties in transportation and access 
to specialists, diagnostic and complementary exa-
minations, and access to high-cost medicines and 
food supplies were common challenges in all the 
narratives examined in the three Brazilian cities. 
In addition, adherence to care provided by medi-
cal genetics requires action and strategies that de-
pend on arrangements involving family members, 
physicians, patient associations, and the state. 
Key words  Rare disease, Genetics, Therapeutic 
itineraries
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Introdução

[...] olha, eu sinto te dizer, mas a tua filha 
nunca teve hepatite autoimune. 

Ela tem outra doença que eu ainda não 
descobri, mas a gente vai ta descobrindo[...] 
(relato da cuidadora de irmãs com Tirosi-

nemia Tipo I, Porto Alegre)

As doenças genéticas raras constituem um 
importante problema de saúde pública, mas ain-
da são pouco estudadas na perspectiva da Saúde 
Coletiva. Breve pesquisa realizada no Scielo Re-
gional com os descritores “doença genética rara” 
ou “doenças raras” aponta a existência de, respec-
tivamente, 65 e 1143 referências, das quais ape-
nas seis faziam parte da coleção Saúde Pública. 
O Ministério da Saúde1 define doença rara como 
aquela que afeta até 65 pessoas em cada 100.000 
indivíduos. Tomadas separadamente cada doença 
rara afeta um número limitado de pessoas. Con-
siderando, no entanto, que existem entre 6.000 a 
8.000 tipos diferentes de doenças raras em todo 
o mundo, quando reunidas em uma categoria, o 
seu impacto epidemiológico é bastante expres-
sivo. O número de pacientes afetados por uma 
doença rara pode chegar a 30 milhões de pessoas 
na Europa e 25 milhões na América do Norte2, 
com prevalência na população em torno de 6 a 
8%3. No Brasil, estima-se que há entre 13 e 15 mi-
lhões de pessoas com alguma doença rara4 e com 
a diminuição da mortalidade por outras causas, 
devido a melhoria da saúde materno-infantil nas 
últimas décadas, tornaram-se a segunda causa de 
mortalidade infantil proporcional5.

As doenças raras se caracterizam pela diversi-
dade de sinais e sintomas que variam, não apenas 
entre as diferentes doenças, mas também entre 
os pacientes acometidos da mesma doença1. Cer-
ca de 80% são causadas por fatores genéticos, e 
o restante por fatores ambientais, infecciosos e 
imunológicos, entre outros1. Elas em geral são 
crônicas, progressivas e incapacitantes, podendo 
ser também degenerativas causando alterações 
físicas, mentais, comportamentais e sensoriais. O 
tratamento frequentemente requer acompanha-
mento multiprofissional por médico geneticista, 
fisioterapeuta, fonoaudiólogo, nutricionista e 
psicólogo, entre outros, visando aliviar os sinto-
mas ou retardar seu aparecimento. Para grande 
parte das doenças raras não existe tratamento 
efetivo. Estima-se que apenas 10% delas possuem 
algum tratamento medicamentoso específico e 
que muitas vezes é de alto custo4.

As doenças genéticas raras podem provocar 
um grande impacto na qualidade de vida das pes-
soas afetadas e de suas famílias que se deparam 
com a falta de informação sobre a doença, estig-
ma e preconceito, e com a demanda de cuidado 
que muitas vezes leva a que um dos pais deixe 
de trabalhar para se dedicar exclusivamente ao 
filho(a) doente6. Entre os vários problemas que 
afligem os pacientes e suas famílias no enfrenta-
mento das doenças genéticas raras está também a 
obtenção do diagnóstico que pode ser dificultado 
pelo fato de muitos sinais e sintomas serem simi-
lares ao de doenças comuns. 

A prática médica em genética no Brasil é re-
cente, sendo que a primeira residência médica foi 
criada no Hospital das Clínicas de Ribeirão Pre-
to (USP), em 19777. Apesar das várias iniciativas 
nas últimas décadas, para inclusão da atenção às 
doenças genéticas raras no SUS, esta integração 
ainda é insuficiente. Muitos dos serviços de ge-
nética médica pertencem às universidades públi-
cas e hospitais de referência e estão concentrados 
nas regiões Sul e Sudeste do Brasil7. O número de 
médicos geneticistas no país é reduzido, não ul-
trapassando 250, o que é claramente insuficiente 
para a universalização do acesso à especialidade8. 
Estudos sobre a atenção em genética no Brasil 
apontam para problemas como a centralização 
dos serviços em grandes centros urbanos, a difi-
culdade de acesso aos serviços especializados e a 
quase inexistência do médico geneticista no SUS, 
com outro vínculo que não os centros de referên-
cia ou hospitais universitários5. 

Em 2014, visando alterar essa realidade e 
integrar as doenças genéticas raras ao SUS, foi 
promulgada a Política Nacional de Atenção Inte-
gral às Pessoas com Doenças Raras (PNAIPDR)9, 

partindo do pressuposto que a atenção genética 
deveria se integrar a atenção primária e a centros 
de referência regionais. A PNAIPDR prevê a ha-
bilitação de centros de referências que receberão 
financiamento para realização de testes genéti-
cos, a ampliação da lista de medicamentos ofe-
recidos e a disponibilização de aconselhamento 
genético4.

Neste contexto, este artigo tem por objetivo 
analisar os itinerários terapêuticos de pacientes 
e suas famílias em busca de diagnóstico e trata-
mento para doenças genéticas raras em três ca-
pitais de diferentes regiões do Brasil, tendo por 
foco os caminhos percorridos por essas pessoas 
dentro do campo biomédico e os desafios mate-
riais, emocionais e estruturais enfrentados nessas 
trajetórias. Trata-se de um tema pouco estudado 
no Brasil, pois praticamente inexistem estudos 
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sobre itinerários terapêuticos de pacientes com 
doenças genéticas raras no país e a promulgação 
recente da PNAIPDR permitirá observar como 
ela está repercutindo, ou não, no cotidiano de pa-
cientes e cuidadores. Dada a relevância do tema 
para a Saúde Coletiva, é importante conhecer as 
necessidades de saúde de pacientes e cuidadores, 
sua visão sobre o processo terapêutico e as difi-
culdades e obstáculos que encontram no acesso 
ao diagnóstico e tratamento. 

Para a análise empreendida neste artigo, con-
sideramos que os itinerários terapêuticos reme-
tem aos caminhos percorridos pelos pacientes e 
cuidadores para lidar com a aflição, a sua expe-
riência dos tratamentos, os significados atribuí-
dos a enfermidade e a disponibilidade e acessibi-
lidade aos recursos assistenciais10,11. A busca por 
tratamento envolve um complexo processo de es-
colha influenciado pelo contexto sociocultural12 
em que é preciso considerar a interpretação das 
experiências dos sujeitos e suas ações em relação 
com processos macrossociais que interferem nes-
se percurso11. Assim, a análise dos itinerários, não 
se limita apenas às trajetórias, incluindo a expe-
riência de pacientes e cuidadores no cotidiano de 
enfrentamento da enfermidade, que no caso das 
doenças genéticas raras, implica em uma atenção 
continuada.

Metodologia

Foi realizado um estudo qualitativo multicêntri-
co de orientação antropológica com produção 
de dados através de entrevistas semiestruturadas 
realizadas com profissionais de saúde e pacientes 
e/ou cuidadores de pacientes com doenças gené-
ticas raras nas cidades do Rio de Janeiro, Salva-
dor e Porto Alegre. Foram selecionadas cidades 
em diferentes regiões do país visando analisar as 
diferenças, similaridades, barreiras e facilidades 
nos itinerários terapêuticos de pacientes e/ou 
cuidadores com doenças genéticas raras. Das três 
cidades, Salvador é a que possui o menor número 
de médicos geneticistas, apenas nove, frente a 24 
do Rio de Janeiro13. Já Porto Alegre possui 34 mé-
dicos geneticistas13 e é considerado um centro de 
referência em genética no Brasil, sendo comum 
que exames genéticos de outros estados sejam en-
viados para lá serem realizados. 

O trabalho de campo se estendeu de agos-
to de 2017 a fevereiro de 2018, e foi financiado 
pelo Wellcome Trust, Reino Unido. O projeto foi 
aprovado pelo CONEP e pelos comitês de ética 
de todas as instituições que participaram da pes-

quisa. Foram seguidas todas as recomendações 
das Resoluções CNS 466/12 e CNS 510/16.

Participantes da pesquisa

A pesquisa foi realizada em ambulatórios de 
genética de hospitais públicos (dois no Rio de Ja-
neiro, um em Salvador e um em Porto Alegre) e 
instituições beneficentes de saúde (uma em Sal-
vador) que prestam assistência em genética no 
SUS. 

Foram realizadas 28 entrevistas semiestrutu-
radas com pacientes e cuidadores (9 em Salvador, 
10 em Porto Alegre e 9 no Rio de Janeiro). As 
doenças raras são muito variadas em sua mani-
festação clínica e procuramos selecionar pacien-
tes de vários ambulatórios e com diferentes diag-
nósticos. Os critérios de inclusão foram: 1. estar 
em atendimento em serviço público de genética 
médica ou ser cuidador(a) de um paciente em 
atendimento; 2. possuir plena capacidade cogni-
tiva e; 3. ter disponibilidade e concordar em par-
ticipar da investigação. Os pacientes seleciona-
dos tiveram diagnósticos diversos: Síndrome de 
Marfan, Síndrome Ehlers – Danlos, anomalia do 
desenvolvimento sexual, incontinência pigmentar, 
doenças metabólicas hereditárias decorrentes de 
erros inatos do metabolismo, tais como: doença 
da urina do xarope do bordo, tirosinemia, mu-
copolissacaridose, doença de Gaucher, doença 
de Nieman Pieck, fenilcetonúria e fibrose cística. 
Alguns pacientes ainda não tinham diagnóstico 
fechado (Quadro 1).

Dos 28 pacientes entrevistados, sete pos-
suíam algum plano de saúde privado (três no Rio 
de Janeiro, três em Porto Alegre e apenas um em 
Salvador) e 15 não residiam nas capitais, tendo 
que se deslocar de seus municípios para o atendi-
mento. Um paciente se mudou de seu estado na-
tal para Porto Alegre para realizar o tratamento. 

Foram realizadas também 28 entrevistas se-
miestruturadas com profissionais de saúde (10 
em Salvador, 10 em Porto Alegre e oito no Rio 
de Janeiro) que atuam em serviços de genética 
médica abordando sua visão sobre as dificul-
dades enfrentadas pelos pacientes para acesso e 
tratamento das doenças genéticas raras. A maior 
parte dos entrevistados são médicos geneticistas 
(N = 19), tendo sido entrevistados também en-
docrinologistas, neurologistas, oncogeneticistas, 
enfermeiras, biólogos, nutricionistas e psicólogos 
que atuam nos serviços (Quadro 2).

As entrevistas foram realizadas em salas dis-
ponibilizadas nos hospitais participantes da pes-
quisa nas três cidades. No Rio de Janeiro e Porto 
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Alegre, por falta de salas disponíveis, algumas 
entrevistas foram realizadas na sala de espera 
dos ambulatórios de genética. Em Porto Alegre, 
três entrevistas foram feitas durante as consultas 
médicas. Todas as entrevistas foram gravadas em 
meio digital e transcritas integralmente.

Análise dos dados  

Foi realizada análise de conteúdo temática 
com utilização do software NVivo 11 para auxi-
liar na codificação e gerenciamento do banco de 
dados. Uma árvore de categorias analíticas foi ela-
borada para orientar a codificação dos dados. A 
análise buscou identificar núcleos temáticos rele-
vantes nas entrevistas e reconstruir os itinerários 
terapêuticos dos pacientes, buscando interpretá
-los à luz de seus contextos socioculturais12,14. Da-
das as similaridades nos resultados encontrados 
nos três contextos de pesquisa, decidimos apre-
sentá-los em conjunto ao longo do texto. 

Resultados

O longo e tortuoso percurso até o 
diagnóstico 

O itinerário de vários pacientes até a chegada 
nos serviços de genética dos centros de referência 
investigados é muito variado, dado o grande nú-
mero de doenças genéticas e a variação nos sinais 
e sintomas. Em alguns casos, o itinerário foi cur-
to com suspeita de problema genético e encami-
nhamento rápido pelo pediatra da atenção básica 
ou por um médico especialista para o serviço de 
genética. Para muitos pacientes, no entanto, nos 
três contextos de investigação, ele foi marcado 
pela peregrinação por vários especialistas até o 
fechamento do diagnóstico correto. 

Para os profissionais de saúde e cuidadores 
entrevistados, este fato pode ser atribuído, princi-
palmente, à falta de conhecimento dos profissio-
nais da atenção básica, acerca das doenças gené-
ticas raras. A raridade das doenças contribui para 
o desconhecimento dos profissionais, que ouvi-
ram falar pouco ou quase nada sobre o assunto 
em sua formação e que por isso não suspeitam 
de doença genética. O encaminhamento para o 
serviço de genética foi referido como mais difícil 
pelos pacientes que residem no interior. Segundo 
os geneticistas, muitas vezes o médico generalista 
ou o pediatra na atenção básica das cidades do 
interior não sabem da existência do serviço de 
genética nas capitais. 

P
ac

ie
n

te
 o

u
 

cu
id

ad
or

(a
)

C
id

ad
e 

d
a

en
tr

ev
is

ta
M

u
n

ic
íp

io
 d

e 
re

si
d

ên
ci

a
H

os
p

it
al

/
In

st
it

u
iç

ão
D

ia
gn

ós
ti

co
D

es
cr

iç
ão

C
on

vê
n

io
Ju

d
ic

ia
li

za
çã

o

E
23

Pa
ci

en
te

Po
rt

o 
A

le
gr

e
Po

rt
o 

A
le

gr
e

H
os

pi
ta

l 3
D

oe
n

ça
 d

e 
G

au
ch

er
A

 d
oe

n
ça

 d
e 

G
au

ch
er

 (
D

G
) 

é 
a 

m
ai

s 
fr

eq
u

en
te

 d
as

 d
oe

n
ça

s 
lis

os
sô

m
ic

as
. 

H
ep

at
oe

sp
le

n
om

eg
al

ia
, a

n
em

ia
, t

ro
m

bo
ci

to
p

en
ia

, d
or

 ó
ss

ea
, o

st
eo

p
en

ia
 e

 
re

ta
rd

o 
de

 c
re

sc
im

en
to

, s
ão

 a
s 

m
an

if
es

ta
çõ

es
 c

lín
ic

as
 m

ai
s 

co
m

u
n

s

Si
m

Si
m

E
24

Pa
ci

en
te

Po
rt

o 
A

le
gr

e
Po

rt
o 

A
le

gr
e

H
os

pi
ta

l 3
D

oe
n

ça
 d

e 
G

au
ch

er
Id

em
 D

G
Si

m
N

ão

E
25

C
u

id
ad

or
a

Po
rt

o 
A

le
gr

e
Po

rt
o 

A
le

gr
e 

(v
ei

o 
de

 
Pe

rn
am

bu
co

)

H
os

pi
ta

l 3
X

ar
op

e 
do

 
B

or
do

A
 D

oe
n

ça
 d

a 
U

ri
n

a 
do

 X
ar

op
e 

do
 B

or
do

 (
D

X
B

),
 t

am
bé

m
 c

on
h

ec
id

a 
co

m
o 

Le
u

ci
n

os
e,

 é
 u

m
 E

rr
o 

In
at

o 
do

 M
et

ab
ol

is
m

o 
ca

u
sa

do
 p

el
a 

de
fi

ci
ên

ci
a 

da
 

at
iv

id
ad

e 
do

 c
om

pl
ex

o 
da

 d
es

id
ro

gr
en

as
e 

do
s 
α-

ce
to

-á
ci

do
s 

de
 c

ad
ei

a 
ra

m
ifi

ca
da

 d
ep

en
de

n
te

 d
e 

ti
am

in
a 

(C
A

C
R

).
 O

 a
cú

m
u

lo
 d

es
te

s 
am

in
oá

ci
do

s 
af

et
a 

pr
in

ci
pa

lm
en

te
 o

 s
is

te
m

a 
n

er
vo

so
 c

en
tr

al
 (

SN
C

).

N
ão

Si
m

E
26

C
u

id
ad

or
a

Po
rt

o 
A

le
gr

e
B

oa
 V

is
ta

 d
o 

B
u

ri
cá

 -
 R

S
H

os
pi

ta
l 3

Fe
n

ilc
et

on
ú

ri
a

Id
em

 F
C

N
ão

N
ão

E
27

C
u

id
ad

or
es

Po
rt

o 
A

le
gr

e
C

an
oa

s 
- 

R
S

H
os

pi
ta

l 3
T

ir
os

in
em

ia
 

ti
po

 1
Id

em
 T

ir
os

in
em

ia
N

ão
Si

m

E
28

C
u

id
ad

or
a

Po
rt

o 
A

le
gr

e
Sã

o 
Le

op
ol

do
 

- 
R

S
H

os
pi

ta
l 3

D
oe

n
ça

 d
e 

N
ie

m
an

n
-p

ic
k 

(B
)

A
 d

oe
n

ça
 d

e 
N

ie
m

an
n

-P
ic

k 
co

n
si

st
e 

em
 u

m
 g

ru
po

 d
e 

sí
n

dr
om

es
 g

en
ét

ic
as

 
m

u
it

o 
ra

ra
s 

qu
e 

sã
o 

h
er

da
da

s 
de

n
tr

o 
da

 m
es

m
a 

fa
m

íli
a 

e 
qu

e 
pr

ov
oc

am
 o

 
ac

ú
m

u
lo

 d
e 

líp
id

os
 e

m
 a

lg
u

n
s 

ór
gã

os
 c

om
o 

o 
cé

re
br

o,
 o

 b
aç

o 
ou

 o
 fí

ga
do

, p
or

 
ex

em
pl

o.
 A

 d
o 

T
ip

o 
B

: é
 u

m
a 

fo
rm

a 
m

en
os

 s
ev

er
a 

do
 t

ip
o 

A
 q

u
e 

p
er

m
it

e 
a 

so
br

ev
iv

ên
ci

a 
at

é 
à 

id
ad

e 
ad

u
lt

a.

Si
m

N
ão

Fo
n

te
: e

la
bo

ra
çã

o 
pr

óp
ri

a 
a 

pa
rt

ir
 d

e 
D

ad
os

 s
ob

re
 a

s 
do

en
ça

s 
ra

ra
s15

.

Q
u

ad
ro

 1
. D

ad
os

 P
ac

ie
n

te
s/

C
u

id
ad

or
es

.



3643
C

iên
cia &

 Saú
de C

oletiva, 24(10):3637-3650, 2019

Referindo-se a mucopolissacaridose, um ge-
neticista de Salvador relata:

O paciente vai percorrer, realmente, uma sé-
rie de especialistas para o diagnóstico acontecer. A 
gente fez estudos aqui de idade diagnóstica, eu não 
sei te dizer com precisão a idade dos nossos pacien-
tes no diagnóstico, mas com certeza uma boa par-
te estava acima de dez anos de idade. Então, uma 
boa parte percorreu esses dez anos aí, com sintoma, 
passando por pediatras, passando por oftalmologis-
tas, cardiologistas, otorrino, sem diagnóstico. (ge-
neticista 04, Salvador)

É comum no relato dos pacientes o histórico 
de idas e vindas entre diversas unidades de saúde 
e especialidades médicas e de diagnóstico errado 
e/ou tardio, o que resulta no rápido avanço das 
doenças por falta de tratamento ou pelo uso de 
medicamentos inadequados, o que pode agravar 
o estado geral de saúde e deixar sequelas irrepa-

ráveis. Um caso emblemático, relatado em Porto 
Alegre, foi o dos pais de duas crianças com Ti-
rosienemia Tipo I, que só tiveram a doença rara 
descoberta a partir do diagnóstico de câncer de 
fígado da irmã mais nova, de 1 ano e três meses 
de vida. 

A médica diagnosticou ela como se ela tivesse 
hepatite autoimune, então ela veio tratando 
hepatite autoimune... logo depois que ela nasceu, 
tinha um ano e pouquinho, né? Ai depois... ela 
foi crescendo e foi desenvolvendo raquitismo, foi 
desenvolvendo outras doenças. Só que a gente não 
sabia porque...o quê que tava ocasionando essas 
outras doenças. [...] Mas, aí conseguiu um enca-
minhamento pra São Paulo [...] eu consegui com 
uma hepato de São Paulo e ela disse pra mim que 
a minha filha nunca teve hepatite autoimune, que 
ela tinha uma outra doença que ela não tinha des-
coberto ainda. (cuidadora 09, Porto Alegre)

Quadro 2. Profissionais.

Profissional Cidade Formação/Vínculo Especialidade

P1 Salvador Médico/Docente Geneticista

P2 Salvador Bióloga/Pesquisadora -

P3 Salvador Médico Geneticista

P4 Salvador Médico Geneticista

P5 Salvador Médico/Docente Endocrinologista

P6 Salvador Médico Geneticista

P7 Salvador Médico Neurologista

P8 Salvador Psicóloga/ Servidora -

P9 Salvador Médico Geneticista

P10 Salvador Médico Geneticista

P1 Rio de janeiro Médico Geneticista

P2 Rio de Janeiro Médico Geneticista

P3 Rio de Janeiro Enfermeira -

P4 Rio de Janeiro Psicóloga -

P5 Rio de Janeiro Médico Geneticista

P6 Rio de Janeiro Médico Neurologista

P7 Rio de Janeiro Médico Geneticista

P8 Rio de Janeiro Médico Geneticista

P1 Porto Alegre Médico Geneticista e Bioquímica

P2 Porto Alegre Médico Geneticista

P3 Porto Alegre Médico Geneticista e Patologia Clínica

P4 Porto Alegre Médico Residente Geneticista e Pediatra

P5 Porto Alegre Médico Geneticista/Neurogeneticista

P6 Porto Alegre Médico/Docente Geneticista

P7 Porto Alegre Médico Residente Geneticista

P8 Porto Alegre Nutricionista Fenilcetonúria

P9 Porto Alegre Médico/Docente Geneticista

P10 Porto Alegre Enfermeira Puericultura
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Devido ao diagnóstico errado, a filha mais ve-
lha apresenta com 5 anos de idade um conjunto 
de sequelas associado a evolução da tirosinemia 
tipo I, dentre eles o raquitismo. 

Em outro caso relatado por uma médica ge-
neticista em Salvador, a criança nasceu muito 
pequenininha, a mãe percebeu retardo no desen-
volvimento e procurou o pediatra. O médico lhe 
disse que “cada criança tem seu tempo” e que não 
havia anormalidade. Ela então procurou um neu-
rologista que solicitou vários exames, e ela só foi 
encaminhada para o serviço de genética quando 
a criança já tinha 2 anos e 7 meses. Segundo a 
geneticista, trata-se de um caso de doença meta-
bólica que poderia ter sido diagnosticado apenas 
com a anamnese, evitando uma série de exames 
desnecessários. A demora no diagnóstico levou à 
perda da janela de oportunidade para interven-
ção precoce que poderia proporcionar uma boa 
evolução, pois quando o paciente consegue che-
gar ao serviço de genética, a doença já está em um 
estágio em que o tratamento não é mais indicado 
ou é ineficaz. Erros e atrasos em diagnósticos de 
doenças genéticas raras são frequentes entre não 
especialistas, o que indica a necessidade de maior 
orientação e formação continuada da equipe mé-
dica16. O ensino de genética nos cursos de me-
dicina no Brasil, em geral se limita a uma única 
disciplina de genética médica, e em algumas uni-
versidades ela é optativa13, permitindo que mé-
dicos concluam o curso sem um conhecimento 
mínimo em genética. 

Segundo os geneticistas entrevistados, as de-
ficiências na rede de atenção e no fluxo de atendi-
mento são fatores que também contribuem para 
a demora no diagnóstico, pois o médico inicial-
mente precisa solicitar exames que lhe permitam 
excluir as doenças mais frequentes. A dificulda-
de de acesso dos pacientes a exames simples, a 
exemplo de um ecocardiograma, contribui para 
o retardo no diagnóstico e encaminhamento para 
um geneticista. 

Chegar ao centro de referência em genética 
significa para alguns pacientes o fim de uma tra-
jetória de angústia em busca de um diagnóstico e 
consequente início do tratamento. Este momen-
to é permeado por um conjunto de expectativas 
e ansiedades conforme relatado pelos pacientes 
nas três cidades pesquisadas. Para os pacientes, 
a aproximação da gramática da genética se dá 
pela primeira vez quando da chegada no servi-
ço e muitos nem sabem o que esperar por ser 
seu primeiro contato com informações sobre 
uma doença genética. Muitos deles esperam um 
diagnóstico conclusivo e o início do tratamento, 

enquanto outros nutrem a esperança de que o 
diagnóstico para uma doença genética rara não 
se confirme. 

A necessidade de diagnóstico nos casos das 
doenças genéticas alia dois valores no cuidado à 
saúde, na contemporaneidade, de um lado o ca-
ráter preditivo da genética e, de outro, a gestão do 
risco tanto para o indivíduo quanto para as gera-
ções seguintes. O conceito de risco em saúde tor-
na-se um importante preditor para um conjunto 
de intervenções, seja sobre determinados grupos 
sociais, seja sobre os indivíduos, de modo que 
determinar fatores de risco passa a ser uma das 
principais tarefas da medicina contemporânea17. 

O caráter hereditário das doenças genéticas 
raras coloca para profissionais e pacientes a ne-
cessidade de informação e responsabilidade para 
a adequada orientação de decisões reprodutivas 
futuras, sendo o aconselhamento genético uma 
preocupação central para profissionais da gené-
tica médica, que tem refletido sobre os requisitos 
de formação e necessidade de regulamentação da 
profissão no Brasil13,18.

O parentesco e a hereditariedade são temas 
comuns nos relatos dos pacientes, tendo em vis-
ta que alguns chegam ao seu diagnóstico a partir 
do diagnóstico dos irmãos, mesmo quando ainda 
não há sintomas que levem a suspeição de algum 
problema de saúde. Como muitas das doenças 
genéticas raras são autossômicas recessivas, isto 
é, dependem da contribuição genética do pai e 
da mãe, e são potencializadas nos casos de con-
sanguinidade, o parentesco também é evidencia-
do nos relatos dos pacientes a respeito da forma 
como o tema é abordado pelos profissionais. A 
chegada ao serviço de genética é importante para 
a orientação da família sobre a reprodução, es-
pecialmente, no caso das doenças autossômicas 
recessivas, como Duchene e a maioria das doen-
ças metabólicas hereditárias, que dependem da 
herança de genes idênticos do pai e da mãe, sen-
do que estes não possuem a doença, mas outros 
filhos têm a probabilidade de manifestarem. En-
tretanto, atualmente, as diretrizes para o acom-
panhamento das doenças genéticas raras no SUS 
não contemplam o acompanhamento de familia-
res, além de informá-los sobre os riscos. 

Muitas doenças genéticas não têm tratamento 
ou medicamento disponível, mas o acolhimento 
por parte de uma equipe multiprofissional pro-
porciona aos cuidadores e pacientes um amparo 
emocional e orientações para acompanhamento 
que são fundamentais. Apesar de todas as dificul-
dades relacionadas à infraestrutura, os serviços 
de genética foram recorrentemente elogiados 
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pelos pacientes e cuidadores, especialmente no 
tocante ao acolhimento e bom atendimento dos 
profissionais nos três locais de pesquisa.

A dificuldade no acesso a especialistas 
e a exames diagnósticos e complementares  

O itinerário percorrido até a descoberta do 
diagnóstico não raramente é composto por con-
sultas e exames da rede particular, até que os pa-
cientes consigam acessar o serviço de genética no 
SUS, fato que desencadeia uma série de custos 
extras para uma população que de modo geral é 
de baixa renda. Nas três cidades pesquisadas, foi 
comum os pacientes recorrerem à rede privada 
para ter acesso aos especialistas e a exames diag-
nósticos cujo acesso pelo SUS é difícil ou demo-
rado. Esta dificuldade permanece após a chegada 
ao serviço de genética para realização de exames 
complementares e diagnósticos. Para custear os 
exames e pagamento de médicos na rede privada 
alguns recorrem a rifas e vaquinhas entre fami-
liares e amigos. 

Diante do caráter degenerativo e incapaci-
tante de muitas doenças genéticas raras, muitos 
pacientes precisam, desde cedo, fazer diversas 
terapias devido a necessidade de estímulos mo-
tores, sensoriais e cognitivos. Embora as dire-
trizes do SUS para atenção integral dos pacien-
tes com doenças raras prevejam o atendimento 
multiprofissional destes pacientes, o acesso aos 
diversos profissionais ainda é precário, tanto de-
vido a escassez de recursos materiais e humano, 
quanto aos entraves colocados pelo sistema de 
regulação. O fato de um paciente estar em acom-
panhamento por um médico geneticista não lhe 
garante prioridade no atendimento com outros 
especialistas e, os pacientes precisam retornar à 
fila da regulação de cada especialidade. No Rio 
de Janeiro, por exemplo, o funcionamento do 
SISREG, sistema de regulação do estado, é citado 
pela maioria das equipes médicas como um obs-
táculo para o atendimento aos pacientes:

Porque o SISREG não olha o hospital como um 
hospital. É como se a gente fosse um posto de saú-
de ou qualquer coisa. […] A cardiologia tá aqui 
do lado, mas eu não posso mandar ele. […] Aí o 
que acontece é que o paciente vai teoricamente pro 
sistema de referência e nunca mais volta. Porque 
vão mandar ele fazer o hemograma na Zona Oeste, 
depois vão mandar ele fazer ultrassom lá na Praça 
Mauá... e o paciente não volta mais. (geneticista 
03, Rio de Janeiro)

Do mesmo modo, os limites do sistema não 
permitem estender o atendimento às famílias 

que, no caso particular das doenças genéticas, 
têm grandes chances de apresentarem outros 
casos semelhantes que precisariam de acompa-
nhamento. Os profissionais destacam que além 
de comprometer sua autonomia, os limites im-
postos pela burocracia impedem a utilização do 
potencial de atendimento do serviço. 

A centralização dos hospitais de referências 
nas capitais e a concentração de tratamentos de 
alta complexidade nas regiões sul e sudeste do 
país, coloca por vezes a necessidade do desloca-
mento da família inteira para outros estados, sig-
nificando muitas vezes o abandono de emprego e 
reorganização da vida em outra cidade. 

O desconhecimento dos profissionais das uni-
dades básicas acerca das doenças genéticas raras é 
apontado pelos pacientes e cuidadores como ou-
tra dificuldade que eles enfrentam quando bus-
cam atendimento clínico, após o diagnóstico, em 
seus municípios de residência. Conforme fica evi-
denciado nas falas dos interlocutores, os profis-
sionais sentem-se inseguros em prescrever algum 
medicamento que possa agravar o quadro dos pa-
cientes com doenças genéticas. Isto dificulta que o 
tratamento seja realizado em nível local, obrigan-
do os pacientes a se deslocarem para as capitais. 

A dificuldade de transporte, muitas vezes 
conseguidos com as prefeituras, para desloca-
mentos para atendimento nos serviços de gené-
tica ou outras especialidades, foi citada com fre-
quência nas entrevistas como um dos principais 
problemas enfrentados pelos pacientes nos três 
locais de pesquisa. Várias cuidadoras entrevista-
das enfrentam muitas horas de estrada para vir 
às consultas. O trajeto mais longo foi referido em 
Salvador por uma cuidadora que leva até oito 
horas na estrada para chegar às consultas. Os pa-
cientes que vêm do interior, em geral, saem de 
suas cidades de madrugada (há relatos de saírem 
as duas da manhã) e chegam pela manhã aos 
hospitais da capital. Muitas vezes, no entanto, 
são atendidos apenas no turno da tarde, tendo 
que providenciar alimentação e deslocamentos 
pela cidade para fazer exames específicos, como 
eletrocardiograma infantil, que às vezes deve que 
ser feito em outro hospital. Cuidadores e médicos 
relatam a pressão dos motoristas dos transportes 
disponibilizados pelas prefeituras que insistem, a 
partir das 14 horas, com os cuidadores e pacien-
tes para retornar para suas cidades. 

“Tem que ir embora, tem que ir embora. Vou te 
largar aqui.” E alguns largam. Já vi paciente cho-
rando, eu tive que emprestar celular, tentar ligar 
pra pousada, pra saber o que fazer, sabe? (geneti-
cista 02, Salvador) 
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Cuidado: falta de apoio e sobrecarga 
da cuidadora

As(os) cuidadoras(es) têm um papel fun-
damental nos itinerários terapêuticos dos pa-
cientes com doenças raras pois, de modo geral, 
estas enfermidades tornam as pessoas menos 
autônomas e mais dependentes, exigindo a pre-
sença constante do(a) cuidador(a) que leva os 
pacientes aos serviços de saúde, avalia as opções 
terapêuticas, cuida no dia a dia e, não raro, mo-
difica seus projetos de vida a favor da atenção à 
pessoa cuidada. Este cuidado geralmente recai 
sobre as mulheres, principalmente as mães, vistas 
muitas vezes como “naturalmente” destinadas e 
responsáveis por esta tarefa19. Assim, se o cuidado 
com os filhos em si já é visto socialmente como 
responsabilidade “natural” e “instintiva” da mãe, 
nos casos em que são necessárias atenções especí-
ficas, esta cobrança torna-se ainda mais aguda20. 
As cuidadoras entrevistadas relataram que a falta 
de apoio doméstico é um problema, uma vez que 
as demandas e tarefas que os cuidados com estes 
pacientes exigem são extenuantes no cotidiano.

Diversos estudos em ciências sociais sistema-
tizam como o cuidado tem sido desvalorizado 
nas sociedades ocidentais por estar associado às 
emoções, à intimidade e aos setores sociais su-
bordinados: mulheres, pobres, minorias étnicas, 
etc.21,22. O cuidado é, portanto, ao mesmo tempo 
moral, relacional e historicamente específico23, e 
deve ser entendido como um complicado pro-
cesso que consome energia, tempo e recursos fi-
nanceiros, no qual intervêm saberes, tecnologias, 
tarefas e corpos22.

A indagação sobre o cuidado envolve pres-
supostos epistemológicos, políticos e morais, 
envolvidos na produção de bem-estar, saúde e 
cidadania em nossas sociedades22. Sua análise nos 
possibilita, portanto, um outro olhar à trajetória 
terapêutica de distintas doenças. 

No cenário das doenças genéticas raras esse 
cuidado não é apenas direcionado a um indiví-
duo específico, mas à família como um todo em 
seus projetos de existência e reprodução4. Peran-
te o diagnóstico de uma doença rara hereditária, 
várias pessoas serão incluídas na investigação, 
como irmãos, primos, sobrinhos, por exemplo. 
Ademais, a duração e as consequências de uma 
doença rara, em geral, requerem cuidados exaus-
tivos que envolvem outros membros da família, 
principalmente a mãe. Diferente do diagnóstico 
de outras doenças, o diagnóstico da doença rara 
hereditária atravessa vários corpos, tanto pelo 
componente genético que foi (ou pode ser) transmi-

tido ou herdado, e que não é passível de ser contro-
lado ou alterado por ações do sujeito, quanto pelas 
condições físicas debilitantes que vão exigir cuidados 
de outrem até o fim da vida do paciente4. 

No caso dos cuidadores e pacientes com 
doenças genéticas que devem seguir dietas restri-
tas, os maiores desafios dizem respeito às neces-
sidades que se colocam no dia-a-dia, tais como o 
cumprimento de uma dieta limitada e a indispo-
nibilidade ou alto custo de produtos adequados 
para a alimentação. Soma-se a isso, a gestão do 
cuidado marcada pela angústia de muitas vezes 
não saber o que é permitido e proibido na dieta 
dos filhos, o desgaste emocional de ter de negar-
lhes certas vontades e administrar o que é ou não 
permitido partilhar com os irmãos que não têm 
a doença, além de problemas relacionados à ali-
mentação fora de casa, na escola ou em aniversá-
rios e festas de família.

Auxílios financeiros ou políticas de comple-
mentação de renda foram apontados nas entre-
vistas como uma necessidade essencial, haja vista 
que os cuidadores precisam na maior parte das 
vezes se abster da vida profissional para cuidar 
dos pacientes. Desemprego e dificuldades finan-
ceiras foram citados com frequência:

Ah, a dificuldade nossa é que, assim, a gente 
tá desempregado. E ela... A gente tá passando por 
cima de tudo, né? Pra fazer todos os exames dele, 
vir pra cá […]. Por exemplo, pedindo ajuda aos 
outros, porque a gente tá com dificuldade. Porque 
só aqui mesmo que a gente tá conseguindo resolver 
tudo. (cuidador 02, Rio de Janeiro)

 
Dificuldades de acesso a medicamentos e 
insumos alimentares de alto custo

Muitas das doenças genéticas raras estão as-
sociadas à deficiência na produção de determina-
das enzimas centrais ao metabolismo, de modo 
que o tratamento consiste também na reposição 
enzimática, além da realização regular de exames 
e acompanhamento clínico. No caso das doenças 
raras, os medicamentos necessários ao tratamen-
to são de altíssimo custo, tendo em vista que es-
tão associados com a produção de drogas órfãs 
pela indústria farmacêutica. 

A dificuldade de acesso a estas drogas se dá 
em virtude de que a premissa da raridade está as-
sociada ao baixo potencial de lucro por parte das 
indústrias, que não teriam interesse em desenvol-
ver medicamentos para um número muito restri-
to de consumidores. Assim, conforme observam 
Schwartz et al.7 dois conceitos são considerados, 
em conjunto, para atribuir a um medicamento 
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o status de droga órfã: um epidemiológico (pre-
valência ou incidência de uma doença dentro de 
uma população) e um econômico (a presumida 
não lucratividade da droga destinada ao trata-
mento da doença)7.

Devido a um complexo processo para o re-
gistro e incorporação de medicamentos de alto 
custo no SUS, que envolve interesses da indús-
tria e do Estado, muitos pacientes encontram na 
judicialização a única forma de acesso a medica-
mentos ou testes genéticos24. Dos 28 pacientes/
cuidadores entrevistados, 12 recorreram à justiça 
para obter medicamentos ou exames.

Até hoje ela não recebeu a medicação. Porque 
a população com mucopolissacaridose, ela tem um 
aumento no fígado e no baço. Precisa da medica-
ção, né, pra controlar. E até hoje, não conseguiu. 
[...] É, tipo, já deu umas duas entradas [no Minis-
tério Público], só que não mandam, não autori-
zam. (Cuidadora 09, Salvador)

Os processos judiciais para obtenção de me-
dicamento indicam uma deficiência na política 
de atenção às doenças raras, trazendo conse-
quências para o sistema de saúde, como gastos 
mais elevados25. Este caminho não é identificado 
como o melhor nem pelos pacientes, que se di-
zem sempre sobressaltados pela incerteza quan-
to à liberação ou não da medicação, nem pelos 
médicos que apontam que a judicialização estig-
matiza os pacientes com doenças raras como um 
paciente-problema para o Estado.

E a gente tem muito caso triste assim, o pacien-
te judicializa, ganha, ai começa a usar a medica-
ção. Ai o estado interrompe por qualquer motivo, 
porque tá sem dinheiro, porque não licitou, porque 
a licitação atrasou, aí o paciente morre por causa 
de remédio, por causa de dieta... é muito desgas-
tante, é muito danoso. (geneticista 05, Salvador)

Além do custo emocional da judicialização, 
existe ainda o custo das demandas burocráticas 
que se colocam aos profissionais de saúde que 
acompanham os pacientes com doenças raras. 
Pautado nas noções de evidência e eficácia, reite-
radas vezes o judiciário exige laudos médicos que 
atestem as demandas dos pacientes, entretanto, 
as compreensões da saúde e do direito nem sem-
pre coincidem. 

No caso dos erros inatos do metabolismo, 
por exemplo, essa dificuldade reside na distin-
ção entre alimento e medicamento. Para algumas 
doenças o tratamento com amido ou fórmulas 
de suplemento alimentar são imprescindíveis ao 
tratamento, figurando como remédios que com-
põem o tratamento de reposição de substâncias 
nutricionais que os indivíduos portadores de 

alguma doença metabólica não produzem ou 
produzem de modo insuficiente. A compreensão 
do judiciário nestes casos é de que estes itens se 
configuram como alimentos e não medicamen-
tos e que, portanto, não são passíveis de serem 
fornecidos por meio judicial.

Na visão de alguns pacientes/cuidadores, jus-
to por serem raras as suas condições, seria mais 
fácil para o governo conferir maior atenção e dis-
ponibilizar mais rapidamente o tratamento. En-
tretanto, do ponto de vista institucional de gestão 
do SUS e do judiciário, que atua mais diretamen-
te na deliberação quanto ao direito de acesso à 
saúde, o atendimento da especificidade das doen-
ças raras esbarra no debate acerca do princípio 
de universalidade do SUS – que muitas vezes é 
interpretando como abrangência em detrimento 
da noção de equidade no atendimento às especi-
ficidades em saúde – além do debate ético sobre a 
justiça da decisão de direcionar recursos para um 
tratamento de alto custo para poucos, em con-
traposição ao aporte de recursos para o investi-
mento no tratamento de doenças que atingem 
um maior número de pessoas.

No caso das doenças metabólicas, a preocu-
pação com a dieta é algo fundamental ao trata-
mento, de modo que os pacientes muitas vezes 
não dispõem de recursos financeiros para seguir 
à risca o que é recomendado. Neste sentido, re-
correr ao tratamento via judicialização muitas 
vezes é um caminho necessário, além de outras 
alternativas como ajuda de familiares, organiza-
ção de campanhas por meio das redes sociais, 
associativismo e criação de grupos de suporte, 
em nível nacional (diante do pequeno número 
de casos).

Conclusão

Os resultados da pesquisa evidenciam que as di-
ficuldades e ansiedades enfrentadas pelos cuida-
dores e pacientes com doenças genéticas raras ao 
longo de seus itinerários terapêuticos (apesar de 
sua variedade e não linearidade) são similares nas 
três cidades estudadas. A existência de itinerários 
terapêuticos longos até a obtenção do diagnósti-
co, o desconhecimento dos médicos não geneti-
cistas sobre as doenças raras, as dificuldades de 
transporte e de acesso a especialistas, a exames 
diagnósticos e complementares e acesso a me-
dicamentos e insumos alimentares de alto custo 
foram comuns às narrativas. As cuidadoras, em 
sua grande maioria mulheres, se veem sobre-
carregadas e desenvolvem várias estratégias, não 
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raras vezes tendo que recorrer ao setor privado, 
para viabilizar o acesso ao cuidado dos pacientes. 
A adesão aos cuidados oferecidos, estes muitas 
vezes resumidos a medidas de controle dos sinto-
mas e não uma cura, exigem estratégias de ação 
que dependem de arranjos envolvendo familia-
res, médicos, associações de pacientes e o Estado.

O sistema público de saúde no Brasil enfren-
ta nos últimos anos um processo crescente de 
subfinanciamento e precarização26. A política de 
austeridade fiscal tem representado também o 
corte orçamentário de políticas sociais e progra-
mas voltados para a população mais vulnerável26. 
Neste contexto, algumas das dificuldades enfren-
tadas pelos cuidadores e pacientes com doenças 
genéticas raras são partilhadas por outros pa-
cientes do SUS. 

Existem, no entanto, dificuldades específicas 
para a atenção integral aos pacientes com doen-
ças genéticas raras no SUS, evidenciadas em nos-
sos resultados, que precedem a crise política e 
econômica e que poderiam ser minoradas com 
a efetiva implementação da PNAIPDR, promul-

gada em 2014. No momento, apenas alguns cen-
tros de referência foram credenciados e muitos 
ainda não receberam os recursos previstos. Nos-
sos resultados mostram que a PNAIPDR ainda 
não teve maior repercussão na vida de pacientes 
e cuidadores. 

A capacitação e treinamento dos profissionais 
de saúde da atenção básica e especializada para 
o diagnóstico e tratamento das doenças genéti-
cas raras, evitando a demora no diagnóstico e a 
necessidade de deslocamento para as capitais de 
pacientes que poderiam ser tratados em suas ci-
dades, são ações fundamentais que estão previs-
tas na política, assim como o acesso a testes gené-
ticos e medicamentos. É importante também que 
genética médica seja uma disciplina obrigatória 
em todos os cursos de medicina, visando propor-
cionar aos médicos uma formação básica em ge-
nética. A efetiva implementação da PNAIPDR é 
fundamental para que os pacientes com doenças 
genéticas raras tenham efetivamente maior aces-
so à uma atenção integral no sistema público de 
saúde.
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