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A Organizagdo Mundial da Saude — OMS estabeleceu as doencas raras como prioridade
global de saide na 782 Assembleia da Saude em 2025, reconhecendo que mais 30
milhdes de pessoas em todo mundo vivem com uma das mais de 7.000 doencas raras. A
Lei de Medicamentos Orfaos, aprovada no Congresso Americano em 1983, define doenca
rara como doenca ou condi¢do que afeta menos de 200.000 pessoas nos Estados Unidos.
Na Unido Europeia, as doencas raras sdo definidas como doencas que afetam uma
pequena parcela da populacao; inferior a cinco por 10.000 pessoas. No Brasil, o Ministério
da Saude, define doenga rara como aquela que afeta até 65 pessoas em cada 100.000
individuos e, no Brasil, acomete 13 milhdes de brasileiros. Do total de doencas raras
identificadas no mundo, aproximadamente 80% teria origem genética e 20% resultariam
de infecgbes virais ou bacterianas, tipos raros de cancer ou causas ambientais. A raridade
da doenca torna o diagndstico dificil, ocasionando demora no diagnéstico, podendo
comprometer a qualidade de vida, quando o paciente é submetido a tratamentos
inadequados. No Brasil, a Portaria n° 199, de 30 de janeiro de 2014, a Politica Nacional de
Atencdo Integral as Pessoas com Doencas Raras, aprovou as Diretrizes para Atencdo
Integral as Pessoas com Doencas Raras no ambito do Sistema Unico de Saude — SUS,
tendo como objetivo garantir o atendimento especializado e multidisciplinar para pessoas
com doengas raras no SUS, com diagnostico precoce, tratamento adequado e inclusdo
social. Representando as vozes que ecoam sobre a tematica doencgas raras, existem as
associagdes de pacientes, definidas por serem grupos de individuos com uma
determinada doencga, ou de seus familiares, cujos objetivos vdo desde o suporte
emocional até a articulagdo de politicas publicas, participando, por vezes, no movimento
social ligado as demandas em salude. Neste sentido, o presente trabalho tem como
objetivo analisar qualitativamente a literatura cientifica nacional e internacional acerca do
papel das associagdes de pacientes nas doencas genéticas raras e a participagdo nas
politicas publicas associadas. Assim, foi realizada uma revisdo integrativa da literatura,
que teve como base inicial a decomposicdo da pergunta norteadora de pesquisa: "O que
a literatura nacional e internacional traz sobre a atuagdo das associacOes de pacientes
com doencas raras?”. Para definicdo dos termos de busca, foram mapeados descritores
DeCS e MeSH. A pesquisa bibliogréfica foi realizada nas bases de dados: Biblioteca Virual
de Saude - BVS/Lilacs, SciELO, Pubmed/MedLline, Web of Science e Scopus. Apds
realizada as testagebs nas bases de dados selecionadas, incluindo variagdo de idiomas
portugués, inglés e espanhol. Os descritores foram organizados por poélos: Fenémeno -
AssociacOes de Pacientes, Objeto - Doencas geneticamente Raras, Contexto - Impacto nas
politicas publicas. A estratégia final de busca foi a seguinte: (("rare disease") OR ("orphan
disease") OR ("genetically rare disease"”)) AND (("Patient Association") OR ("Patient
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Group") OR ("Self-Help Groups") OR ("Organizations, Nonprofit") OR ("Organizations") OR
("Health Advocacy") OR ("Patient Advocacy”) OR ("Patient Group Association”) OR
("Patient Activism") OR ("Associativism") OR ("Health Policy") OR ("Health Care Policy") OR
("Public Policy")) AND (("Qualitative Research")). Foram identificadas 462 publicagoes,
sendo 98 excluidas por duplicidade. Foram incluidos estudos publicados no periodo de
2013 a 2023, artigos originais completos, nos idiomas portugués, inglés e espanhol.
Artigos indexados por duplicidade, estudos experimentais, livros, capitulos de livros,
publicagdes que ndo descreviam as associacOes de pacientes, e artigos nao relacionados
ao tema ou de doenga rara de origem ndo genética foram excluidos. Assim, para a
revisdo, foram avaliados 30 artigos. O impacto da atuagdo das associagdes de pacientes
para a comunidade das doencgas genéticas raras para pacientes no Brasil e diversos paises
na atuacdo com as politicas publicas pode ser identificado. Os estudos demonstraram
que na esfera nacional, mesmo apds a inclusdo da Politica Nacional de Atencéo Integral a
Pessoas com Doencas Raras (Portaria n°® 199/2014), a dificuldade em garantir acesso a
saude é presente, assim como a insatisfacdo com o servico governamental e falta de
suporte social presente no Japdo e, o reflexo nas barreiras e atrasos no acesso aos
cuidados desta populacdo no Reino Unido. A partir da andlise da literatura, percebe-se
que essas associagoes representam as vozes dos pacientes e seus familiares, indo muito
além do suporte emocional. Elas se configuram como atores fundamentais na articulacao
de politicas publicas, participando ativamente do movimento social por demandas em
saude. Estudos apontam que, apesar dos avancos regulatérios, a dificuldade em garantir
0 acesso efetivo a salde e a insatisfagdo com os servicos governamentais ainda séo
realidades enfrentadas por pacientes e suas familias em diversos paises, incluindo o Brasil,
Japdo e Reino Unido. Nesse contexto, as associacbes de pacientes emergem como
catalisadoras de mudancgas, atuando para reduzir barreiras e atrasos no acesso a cuidados
adequados. Elas se mostram indispensaveis na busca por um diagnostico precoce,
tratamento apropriado e inclusdo social, preenchendo lacunas deixadas pelos sistemas de
saude e impulsionando a efetivacao das politicas publicas voltadas para as doencas raras
em busca da equidade, inclusdo e ao acesso a cuidados para todos os individuos
afetados.
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