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RESUMO

Introducdo: A Atrofia Muscular Espinhal (AME) € uma doenca genética autossémica
recessiva e configura-se como uma das principais causas de morte infantil por doencgas
hereditarias. A AME é classificada em subtipos clinicos, sendo o tipo 1 o mais grave. No
Brasil, o cuidado as pessoas com AME envolve desafios especificos relacionados a
organizacao do Sistema Unico de Satde (SUS) e as politicas publicas voltadas as doencas
raras. Objetivo: Analisar o itinerario terapéutico percorrido por familiares cuidadores de
criangas com AME tipo 1, residentes na regido Sudeste do Brasil, com énfase nas barreiras
e facilitadores de acesso ao cuidado multiprofissional e as politicas publicas de saude.
Método: Estudo observacional de carater exploratorio, com abordagem qualitativa,
realizado com familiares de criangcas com AME tipo 1 residentes no Sudeste do Brasil. O
recorte temporal compreendeu o periodo de 2016 a 2024, correspondente a incorporacao
das terapias modificadoras da doenc¢a no pais e as mudancas recentes nas politicas para
doencas raras. Os dados foram produzidos por meio de entrevistas semiestruturadas, que
investigaram o percurso terapéutico, as dificuldades e facilidades no acesso ao diagndstico,
aos servicos de saude, aos tratamentos multiprofissionais e aos medicamentos. Também
foram coletadas informacdes sociodemograficas e clinicas para caracterizacdo dos
participantes. O material foi examinado por analise temética e interpretado a luz dos eixos
analiticos de Estado, Questdo Social e Direito a Saude. Resultados: As narrativas
evidenciaram desigualdades no acesso ao diagndstico precoce, aos centros de referéncia,
as terapias modificadoras da doenca e aos equipamentos de suporte clinico. As familias
relataram barreiras burocréaticas, financeiras e territoriais, além de sobrecarga emocional e
social no cuidado diario. Estratégias de mobilizacao, incluindo judicializacdo e campanhas
sociais, emergiram como recursos para garantia do tratamento. Concluséo: o estudo
contribui para a compreensao dos desafios enfrentados por familias de criancas com AME
tipo 1, na regido Sudeste do Brasil, destacando a necessidade de fortalecimento das
politicas publicas, da rede de atencao especializada e da garantia efetiva do direito a salde,
com maior equidade e integralidade no cuidado as doencas raras.

Palavras-chave: Atrofia Muscular Espinhal; Itinerario Terapéutico; Doencas Raras; Acesso
aos Servicos de Saude; Politicas Publicas de Saude.



ABSTRACT

Background: Spinal Muscular Atrophy (SMA) is an autosomal recessive genetic disorder
and is one of the leading genetic causes of infant mortality. SMA is clinically classified into
subtypes, with type 1 being the most severe. In Brazil, care for individuals with SMA poses
significant challenges related to the organization of the Unified Health System (Sistema
Unico de Saude — SUS) and public policies for rare diseases. Objective: To analyze the
therapeutic itinerary experienced by family caregivers of children with SMA type 1 in
Southeastern Brazil, with emphasis on barriers and facilitators to accessing
multiprofessional care and public health policies. Method: This is an exploratory
observational study with a qualitative approach, conducted with family members of children
diagnosed with SMA type 1 in Southeastern Brazil. The temporal scope covered the period
from 2016 to 2024, corresponding to the incorporation of disease-modifying therapies in the
country and recent changes in rare disease policies. Data were collected through semi-
structured interviews exploring the therapeutic itinerary, as well as difficulties and facilitators
related to accessing diagnosis, health services, multiprofessional care, and medications.
Sociodemographic and clinical data were also collected to characterize participants. Data
were analyzed using thematic analysis, guided by the analytical frameworks of State, Social
Question, and the Right to Health. Results: The narratives revealed marked inequalities in
access to early diagnosis, reference centers, disease-modifying therapies, and clinical
support equipment. Families reported bureaucratic, financial, and territorial barriers, in
addition to emotional and social burden associated with daily caregiving. Collective and
individual mobilization strategies, including judicialization and social campaigns, emerged
as resources to ensure access to treatment. Conclusion: This study contributes to
understanding the challenges faced by families of children with SMA type 1 in Southeastern
Brazil, highlighting the need to strengthen public policies, specialized care networks, and
the effective guarantee of the right to health, with greater equity and comprehensive care
for rare diseases.

Keywords: Spinal Muscular Atrophy; Therapeutic Itinerary; Rare Diseases; Health Services
Accessibility; Public Health Policies.
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APRESENTACAO

Minha trajetoria profissional esta diretamente ligada ao cuidado de pessoas
com doencas neuromusculares, especialmente com Atrofia Muscular Espinhal (AME)
e outras doencas raras. Ha 18 anos atuo com esse publico na fisioterapia motora e
respiratéria, acompanhando de perto criancas com AME tipo 1 e suas familias. Essa
convivéncia diaria transformou também a minha forma de enxergar o cuidado em
saude. Ao longo desses anos, percebi que o caminho até o diagndéstico, o acesso as
terapias, aos equipamentos e ao acompanhamento especializado nem sempre
acontecem de maneira simples ou igual para todos. As familias relatavam incertezas,
barreiras institucionais e a necessidade de lutar para garantir o direito ao tratamento.
Ao mesmo tempo, demonstravam forca, unido e a construcdo de redes de apoio
fundamentais no enfrentamento da doenca.

Além disso, atuo na qualificacdo profissional de colegas da area, ministrando
cursos e treinamentos sobre AME, em diferentes regifes do Brasil. Sou autora de
trabalhos apresentados no Congresso Internacional CureSMA, realizado nos Estados
Unidos - um dos principais eventos cientificos mundiais sobre Atrofia Muscular
Espinhal -, que relne pesquisadores, profissionais de saude e familias de diversos
paises. Ademais, integro a Comissao Cientifica do Instituto Nacional da Atrofia
Muscular Espinhal (INAME), contribuindo para o desenvolvimento de estratégias
terapéuticas e protocolos voltados & melhoria da qualidade de vida de pacientes e
familiares.

O ingresso no Mestrado em Politicas Publicas e Desenvolvimento Local
dimensionou esse prisma. Passei a compreender que as dificuldades enfrentadas
pelos cuidadores ndo dizem respeito apenas a dimensao clinica, mas também a
organizagdo das politicas publicas, ao papel do Estado e a efetivacdo do direito a
saude, sobretudo no contexto das doencas raras.

Dessa vivéncia, nasceu o0 desejo de escutar, de forma sistematizada, 0s
familiares cuidadores de criangas com AME tipo 1, na regido Sudeste do Brasil. Esta
dissertacdo busca reconhecer suas percepcdes e trajetorias, contribuindo para o
debate sobre acesso, equidade e cuidado em saude, fortalecendo a defesa de
politicas publicas que garantam integralidade e justica social no cuidado as doencgas

raras.
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Este estudo foi desenvolvido sob orientagdo da Profa. Dra. Italla Pinheiro
Bezerra, no ambito do Programa de Pdés-Graduagdo em Politicas Publicas e
Desenvolvimento Local da Escola Superior de Ciéncias da Santa Casa de Misericordia
de Vitéria. Outrossim, esta dissertacdo foi submetida a avaliacdo da banca
examinadora, composta por docentes com reconhecida atuagéo nas areas de politicas
publicas, saude coletiva e doencas raras, a saber: Profa. Dra. Roberta Ribeiro Batista
Barbosa, minha Coorientadora nesse processo de pesquisa; e Prof. Dra. Ménica
Cattafesta, como membro interno, portando, ambas da Escola Superior de Ciéncias
da Santa Casa de Misericordia de Vitéria; por fim, como membro externo, convidamos
a Profa. Dra. Alexandra Prufer de Queiroz Campos Araujo, da Universidade Federal
do Rio de Janeiro (UFRJ). Suas contribuicbes e expertises académicas, com
destaque, na qualificacdo tedrico-metodoldgica e o aprofundamento das analises
apresentadas, resultaram no alargamento do campo de perspectivas desta pesquisa.
A luz do percurso introdutorio tragado, esta dissertacdo foi estruturada da
seguinte forma: o capitulo 2 apresenta a revisao de literatura, abordando os principais
conceitos relacionados a Atrofia Muscular Espinhal tipo 1, o histérico das politicas
publicas voltadas as doencas raras no Brasil e os debates sobre acesso aos servicos
de saude, itinerario terapéutico e direito a saude. O capitulo 3 descreve 0s objetivos
do estudo, geral e especificos.

Na sequéncia, capitulo 4, sdo apresentados os procedimentos metodoldgicos
adotados, incluindo o delineamento da pesquisa, o0 cenario do estudo, os
participantes, os instrumentos de coleta de dados e a estratégia de analise. Ja o
capitulo 5 retne os resultados da pesquisa, organizados a partir das categorias
empiricas emergentes da andlise teméatica. Ainda, o capitulo 6 dedica-se a discusséo
dos achados a luz do referencial teérico. Por fim, o Capitulo 7 apresenta as
consideracdes finais, destacando as contribuicbes do estudo, suas limitacdes e

implicagbes para as politicas publicas de saude voltadas as doengas raras.
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1 INTRODUCAO

A Atrofia Muscular Espinhal (AME) € uma das doencas neuromusculares
hereditarias autossémicas recessivas mais comuns, caracterizada pela degeneracao
dos neurdnios motores na medula espinhal e no tronco encefalico, causando fraqueza
progressiva. Embora ndo existam estudos epidemioldgicos especificos sobre a AME,
no Brasil, a incidéncia global é estimada em 1 a 2 casos por 100.000 individuos, com
uma taxa de ocorréncia variando entre 1 a cada 6.000 e 1 a cada 11.000 nascidos
vivos (Arnold; Kassar; Kissel, 2015; Verhaart et al., 2017).

Existem cinco subtipos, conforme a idade de inicio e gravidade da doenca. O
Tipo 0 é a forma mais grave e rara, manifestando-se intrauterinamente, com fragueza
severa e expectativa de vida muito curta (Finkel et al., 2017). O Tipo 1 (Doenca de
Werdnig-Hoffmann) surge nos primeiros seis meses de vida, com fraqueza intensa,
dificuldades respiratérias e de degluticdo, levando a sobrevida inferior a dois anos sem
tratamento (Darras et al., 2015).

O Tipo 2, de inicio entre 7 e 18 meses, compromete a locomocao, impedindo a
marcha independente e evoluindo com complicacBes respiratorias (Finkel et al., 2018).
Quanto ao Tipo 3 (doenca de Kugelberg-Welander), manifesta-se apds os 18 meses,
com variabilidade clinica, alguns pacientes perdem a capacidade de andar ao longo
dos anos, mas a expectativa de vida é pouco afetada (Mercuri et al., 2018). No
entanto, o Tipo 4, de inicio na vida adulta, apresenta fraqueza leve a moderada e
progressao lenta, sem impacto significativo na longevidade (Prior et al., 2000).

A AME tipo 1 é caracterizada pelo inicio precoce dos sintomas, geralmente
entre 0 nascimento e os seis meses de idade. As criancas afetadas demonstram
fragueza muscular generalizada, incapacidade de sentar-se sem apoio e uma
expectativa de vida curta (Russman, 2007). Outros sinais clinicos incluem controle
reduzido da cabecga, choro e tosse fracos, além de dificuldades progressivas para
engolir e se alimentar. A fraqueza muscular afeta progressivamente os musculos
intercostais, prejudicando a funcao respiratoria normal, embora o diafragma seja
inicialmente poupado. Antes de completar um ano de idade, os pacientes
frequentemente perdem a capacidade de deglutir e as principais causas de
mortalidade precoce estdo relacionadas a disfuncdo bulbar e complicacbes
respiratorias (Wang, 2007).
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Historicamente, a expectativa de vida para criangas com AME Tipo 1 era inferior
a dois anos, principalmente devido a complicacbes respiratorias e dificuldades de
alimentacdo, que aumentavam os riscos de infec¢cdes pulmonares e insuficiéncia
respiratoria. No entanto, com os avan¢os nos cuidados clinicos, incluindo ventilacao
assistida e suporte nutricional, tem-se observado um aumento da sobrevivéncia e da
qualidade de vida desses pacientes (Mercuri et al., 2018). Além disso, novos
tratamentos estdo mostrando resultados promissores, alterando o curso da doenca e
prolongando a sobrevida (Finkel et al., 2017). Esses avancos tém transformado o
manejo da AME Tipo 1, oferecendo uma perspectiva mais positiva para os pacientes
e suas familias.

O estudo da AME, no Brasil, apresenta desafios especificos, particularmente,
no que se refere as politicas de satde implementadas pelo Sistema Unico de Saude
(SUS). A AME, a forma mais comum da doenca, é uma das principais causas de
mortalidade infantil associada a condi¢cbes genéticas monogénicas e resulta em
complicagbes graves que afetam a qualidade de vida dos pacientes (Brasil, 2023). O
impacto socioeconémico da doenca também é significativo. Muitas familias enfrentam
a perda de renda devido a necessidade de um cuidador em tempo integral, além dos
elevados custos para o sistema de saude relacionados ao diagnéstico, tratamento e
acompanhamento continuo (Kolb et al., 2015).

Apesar do principio constitucional que garante o acesso universal e integral a
saude, o itinerario terapéutico de pessoas com doencas raras, como a AME Tipo 1,
evidencia desigualdades estruturais no sistema de saude brasileiro. Observam-se
diferencas entre a rede publica e a privada, a concentracao de centros especializados
em grandes capitais e a frequente judicializacdo como via de acesso a medicamentos,
insumos e equipamentos de alto custo. Tais disparidades resultam em atrasos no
inicio do tratamento, exigem deslocamentos prolongados e geram desgaste fisico,
emocional e financeiro para as familias (Luz; Silva; Demontigny, 2015; Trovo de
Marqui, 2020; Silva; Galato, 2024).

Nesse contexto, a AME se torna uma expressao da questado social em saude,
pois revela como as desigualdades estruturais se materializam no cotidiano das
familias: o enfrentamento da vulnerabilidade financeira, a sobrecarga emocional e
fisica dos cuidadores e a necessidade de recorrer ao poder judiciario para garantir
direitos basicos (Giacomini et al., 2021; Ventura et al., 2020; Silva; Pereira; Costa,
2025).
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O impacto sobre familiares e cuidadores ultrapassa a dimensao financeira,
abrangendo também aspectos emocionais e fisicos. A necessidade de manejo
continuo de dispositivos de ventilagcdo e alimentacdo, as adaptacbes no ambiente
domiciliar e a sobrecarga relacionada ao cuidado integral afetam diretamente a
gualidade de vida desses cuidadores, muitas vezes levando ao afastamento do
trabalho e a reducdo da renda familiar (Demétrio; Santana; Pereira-Santos et al.,
2019).

Compreender esse itinerario terapéutico € essencial para subsidiar politicas
publicas que fortalecam a rede de atencédo as doencas raras e reduzam as iniquidades
em saude. Essa andlise permite identificar gargalos no cuidado, desde o diagnéstico
até o seguimento terapéutico, e propor estratégias para otimizar o acesso, integrar
equipes multiprofissionais e ampliar a cobertura de servicos especializados (Giacomini
et al., 2021; Ventura et al., 2020; Silva; Pereira; Costa, 2025).

A triagem neonatal tem o potencial de transformar o curso natural da doenca,
permitindo intervengdes precoces e efetivas. No entanto, sua implementagéo envolve
custos que precisam ser equilibrados com a sustentabilidade orcamentéaria. O uso de
critérios financeiros validados para a inclusdo de doencas, como a AME, em
programas de triagem neonatal pode otimizar recursos e beneficiar a populagédo. A
recente aprovacdo da AME em programas de triagem neonatal em diversos paises
reforca a importancia de expandir essa pratica no Brasil (Schroth, 2009).

Portanto, entender a trajetéria das familias no cuidado de criancas com AME
Tipo 1 ultrapassa o campo clinico e adentra a esfera das politicas publicas, da gestédo
de recursos e da garantia de direitos. Dessa maneira, este estudo busca responder a
seguinte questdo: De que modo os familiares cuidadores de criancas com Atrofia
Muscular Espinhal (AME) tipo 1 constroem seus itinerarios terapéuticos, na regiao
Sudeste do Brasil, diante das politicas publicas de salde e do acesso ao cuidado
multiprofissional?

Intenta-se que a analise desses itinerarios, a luz dos eixos de Estado, Questéo
Social e Direito a Saude, revele como as dimensoes territorial, socioeconémica e de

organizacédo dos servigos conformam trajetorias desiguais de cuidado.
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2 REFERENCIAL TEORICO

2.1 ATROFIA MUSCULAR ESPINHAL: CONCEITOS E EPIDEMIOLOGIA

A Atrofia Muscular Espinhal (AME) tipo 1 configura-se como a forma mais grave
da doenca, com incidéncia global estimada entre 1 a cada 6.000 a 10.000
nascimentos, sendo responsavel por elevada morbimortalidade na infancia (Verhaart
et al., 2017; Lunn; Wang, 2020). Essa condi¢ao representa aproximadamente 60%
dos casos diagnosticados em paises com programas estruturados de triagem
neonatal, evidenciando a relevancia do diagnostico precoce na modificacdo do curso
clinico (Finkel et al., 2018).

Além disso, a frequéncia de portadores do gene SMN1 varia entre 1em 35a 1
em 60 individuos, especialmente em populacfes de origem europeia (Verhaart et al.,
2017; Lunn; Wang, 2020). No Brasil, assim como em outros paises da América Latina,
a AME tipo 1 corresponde a uma propor¢cao significativa dos casos registrados,
embora ainda marcada por atrasos diagndsticos e limitacdes no acesso as terapias
modificadoras da doenca (Mendonca et al., 2024).

No que se refere a distribuicdo global da doenca, estudos por continente
demonstram variagbes importantes na incidéncia e na frequéncia de portadores do
gene. Na Africa, pesquisas em populacbes sul-africanas indicam uma incidéncia
significativamente mais elevada, estimada em cerca de 1 a cada 3.574 nascimentos
em individuos negros, sugerindo possivel subdiagndstico em regidées com acesso
limitado a testes genéticos (Vorster et al., 2020).

Na Asia, a frequéncia de portadores do gene SMN1 pode atingir até 2% em
determinadas popula¢des chinesas, indicando carga genética relevante e reforcando
a necessidade de estratégias de rastreamento (Li et al., 2020).

Por fim, na Oceania, programas recentes de triagem neonatal, como 0s
implementados na Australia, apresentam prevaléncia compativel com a meédia global,
evidenciando a importancia da ampliagdo dessas estratégias para o diagndstico
precoce (Cooper et al., 2024).

No cenario brasileiro, a AME tipo 1 destaca-se entre as doencas raras de maior
relevancia clinica, com concentracao de casos na regiao Sudeste, onde ha registro de

303 pacientes. Esse panorama evidencia ndo apenas a magnitude da condi¢cdo no
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pais, mas também a necessidade de ampliacdo do diagnéstico precoce, do acesso as
terapias modificadoras da doenca e do fortalecimento das redes de atencao
especializadas.

O Instituto Nacional de Atrofia Muscular Espinhal (INAME) exerce papel
relevante ao contribuir para o0 mapeamento dos casos e para a ampliacdo do acesso
as terapias, além de atuar na articulacdo entre pacientes, profissionais e servi¢cos de
saude (INAME, 2023).

A AME decorre da deficiéncia da proteina SMN, que é causada principalmente
por alteracdes no gene SMN1*. Contudo, é a presenca do gene SMN2? que modula a
gravidade clinica da doenca, pois produz quantidades limitadas da proteina funcional.
Essa deficiéncia leva a degeneracdo progressiva dos neurbnios motores, com

importante comprometimento motor e respiratorio (Darras et al., 2017; Cances, 2022).

Figura 1 — Exemplificacdo da perda da proteina SMN, ocasionando perda dos
neurdnios motores.
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Fonte: Elaboracdo da prépria autora (2026).

1 0 gene SMN1, localizado na regido 5913 do cromossomo 5, é responsavel pela producdo da proteina
SMN, essencial para a sobrevivéncia dos neurénios motores. A deficiéncia dessa proteina leva a
degeneracédo progressiva dos neurdnios motores alfa do corno anterior da medula espinhal (Darras et
al., 2017; Mercuri et al., 2018; Zanoteli et al., 2024).

2 0 gene SMNZ2, altamente semelhante ao SMN1, atua como modificador da gravidade da doenca.
Devido a uma alteracdo no processo de splicing do RNA mensageiro, o SMN2 produz
predominantemente proteina truncada e instavel, gerando apenas pequenas quantidades de proteina
funcional. O namero de copias do SMN2 influencia a expresséo clinica da AME, estando geralmente
associado a formas mais leves quando presente em maior niumero (Darras et al., 2017; Mercuri et al.,
2018; Zanoteli et al., 2024).
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A AME Tipo 1 manifesta-se, principalmente, por fraqueza neuromuscular,
afetando os membros, os musculos intercostais e os neurdnios motores bulbares. Isso
resulta em dificuldades respiratorias, tosse fraca, problemas de degluticdo e
alimentacdo. Por volta dos 12 meses, os bebés geralmente necessitam de suporte

nutricional e ventilatério (Arnold et al., 2015).

A Tabela 1 apresenta os sintomas iniciais mais comuns relatados nos pacientes
com AME Tipo 1, incluidos no estudo realizado por Cances (2022). O estudo analisou

60 pacientes e registrou a frequéncia dos sintomas iniciais mais comuns.

Tabela 1 - Principais sintomas iniciais descritos em criangas com AME tipo 1 (Cances,

2022)
Sintomas iniciais Porcentagem dos sintomas (%)
Hipotonia 58 (97)
Auséncia de reflexos tendinosos profundos 46 (77)
Fraqueza nos membros 39 (65)
Atraso no desenvolvimento motor 38 (63)
Incapacidade de sentar-se independentemente 38 (63)
Fasciculagfes na lingua 31 (52)
Dificuldades na degluticdo/alimentacao 22 (37)
Pneumonia/sintomas respiratorios 20 (33)

Fonte: Elaboracdo da propria autora (2026).

2.2 HISTORIA DAS POLITICAS PUBLICAS RELACIONADAS A AME

A evolucdo das politicas publicas direcionadas a AME no Brasil tem
desempenhado um papel fundamental na inclusdo e no fornecimento de tratamento
adequado aos pacientes. A Politica Nacional para Pessoas com Deficiéncia (PCD) ou
Lei de Incluséo de 2015 e a Rede de Cuidados a Pessoa com Deficiéncia, criadas em
2012, visam promover os direitos das pessoas com deficiéncia e a inclusédo social,
abordando especificamente as necessidades de pacientes com AME (Brasil, 2015).

A Politica Nacional de Atencdo Integral as Pessoas com Doencgas Raras,
instituida pela Portaria n°® 199/2014 do Ministério da Saude, estabeleceu diretrizes

para a organizacdo da linha de cuidado no Sistema Unico de Salde (SUS), com
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énfase no diagndstico precoce, no tratamento especializado, na reabilitagcdo e nos
cuidados paliativos. Essa politica também prevé a capacitagdo de profissionais da
saude e o estimulo a pesquisa cientifica, elementos fundamentais para o
enfrentamento de condicdes clinicas complexas (Brasil, 2014). Em 2016, o Ministério
da Saude publicou um documento técnico complementar para apoiar a implementacao
da politica, detalhando estratégias voltadas a ampliagdo do acesso aos servicos
especializados e ao fortalecimento da rede de atencdo a saude (Brasil, 2016).

O INAME desempenha um papel fundamental na pesquisa e no
desenvolvimento de tecnologias assistivas para pacientes com AME. Por meio de
suas iniciativas, o instituto promove a formacao de profissionais e a atualizacao de
protocolos de tratamento. Além disso, contribui para a conscientizacdo sobre a AME,
facilitando o acesso a informacdes e tratamentos. Essa atuacédo é essencial para a
melhoria da qualidade de vida dos pacientes e suas familias (INAME, 2017).

No Brasil, diversas iniciativas regionais tém sido implementadas para atender
pacientes com AME tipo 1, oferecendo suporte terapéutico e assisténcia
multidisciplinar. Na regido Sudeste, observa-se a presenca de diversos
estabelecimentos habilitados para o atendimento as doencas raras, distribuidos nos
estados do Espirito Santo, Rio de Janeiro, Sdo Paulo e Minas Gerais. No Espirito
Santo, destaca-se o Hospital Santa Casa de Vitéria, localizado em Vitéria (ES). No
estado do Rio de Janeiro, 0s servicos concentram-se no municipio do Rio de Janeiro,
incluindo o Instituto de Puericultura e Pediatria Martagao Gesteira (IPPMG/UFRJ), o
Instituto Federal Fluminense e o Instituto Estadual de Diabetes e Endocrinologia Luiz
Capriglione (IEDE).

No estado de Sdo Paulo, observa-se maior concentragdo de servigos, com
unidades localizadas em Santo André (Ambulatério de Especialidades da Faculdade
de Medicina do ABC), Sao Paulo (Hospital das Clinicas da Faculdade de Medicina da
USP), Campinas (Hospital de Clinicas da UNICAMP), Ribeirdo Preto (Hospital das
Clinicas de Ribeirdo Preto) e Sao José do Rio Preto (Hospital de Base). Ja em Minas
Gerais, 0s servicos encontram-se distribuidos nos municipios de Bom Despacho
(Centro de Especialidades Multiprofissionais Dr. G&), Belo Horizonte (Hospital Infantil
Joao Paulo Il, Hospital das Clinicas da UFMG e Hospital Julia Kubitschek), Juiz de
Fora (Hospital Universitario da UFJF) e Uberlandia (Hospital das Clinicas de
Uberlandia) (Ministério da Saude, 2024).

Entre os programas com maior destaque na assisténcia a pacientes com AME
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tipo 1 na regido Sudeste, encontram-se o Projeto VentLar, o Ambulatério de Doencas
Neuromusculares da UNIFESP, o Instituto de Puericultura e Pediatria Martagéo
Gesteira (IPPMG) e o Hospital Infantil Nossa Senhora da Gloria (FHEMIG, 2019;
UNIFESP, 2023; UFRJ, 2023).

O Projeto VentLar, implementado em Belo Horizonte pela Rede FHEMIG
(Hospital Infantil Jodo Paulo 1), € um servico de assisténcia domiciliar destinado a
pacientes com doencas neuromusculares. O programa oferece suporte ventilatorio,
fisioterapia respiratdria e capacitacdo de cuidadores familiares, permitindo que os
pacientes sejam acompanhados com seguranca e qualidade em seus lares,
contribuindo significativamente para sua qualidade de vida (FHEMIG, 2019).

Ja o Ambulatério de Doencas Neuromusculares da UNIFESP (Universidade
Federal de S&o Paulo) é um centro de referéncia no atendimento a pacientes com
doencas neuromusculares. Ele oferece uma abordagem multidisciplinar, contando
com uma equipe composta por neurologistas, fisioterapeutas, terapeutas ocupacionais
e nutricionistas. Os servi¢cos incluem diagnéstico preciso, acompanhamento clinico,
suporte psicolégico e fisioterapia especifica para as necessidades dos pacientes.
Além disso, o ambulatério participa de pesquisas e estudos sobre novas intervencées
terapéuticas para a AME, visando melhorar os protocolos de tratamento e oferecer
opc¢Oes inovadoras aos pacientes (UNIFESP, 2023).

No estado do Rio de Janeiro, o Instituto de Puericultura e Pediatria Martagao
Gesteira (IPPMG), vinculado a UFRJ, oferece um atendimento especializado para
condi¢cdes neuromusculares, incluindo a AME. O IPPMG integra uma abordagem
abrangente de cuidados, que vai desde o diagnostico até o tratamento, incluindo
intervencdes cirurgicas, reabilitacdo e suporte paliativo. O servico é estruturado para
atender criancas e adultos, promovendo a continuidade do cuidado e a inclusédo de
familias no processo terapéutico. O instituto também é ativo em pesquisas sobre
doencas neuromusculares, colaborando com instituicbes nacionais e internacionais
para desenvolver novos tratamentos e estratégias de manejo (UFRJ, 2023).

No Espirito Santo, o Hospital Infantil de Vitéria, vinculado a Universidade
Federal do Espirito Santo (UFES), oferece suporte a criangas com AME e outras
condicbes neuromusculares. O hospital alinha suas praticas as politicas de saude
vigentes, garantindo acesso ao tratamento especializado, consultas multiprofissionais
e suporte as familias. Além disso, promove educacao continuada dos profissionais e

participa de pesquisas voltadas ao aprimoramento do cuidado (Hospital Infantil de
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Vitoria, 2023).

A andlise da distribuicdo dos centros habilitados para doencgas raras na regido
Sudeste evidencia uma concentracdo dos servicos em capitais e grandes centros
urbanos, revelando desigualdades territoriais no acesso ao cuidado especializado.
Essa organizacao do cuidado ndo ocorre de forma aleatéria, mas reflete 0 modo como
o Estado estrutura e distribui os recursos em saude, operando a partir de légicas que,
muitas vezes, reproduzem desigualdades ja existentes (Poulantzas, 1978). Nesse
contexto, a concentracdo de servicos em regides mais desenvolvidas reforca a
necessidade de deslocamento das familias e impacta diretamente a continuidade do
cuidado, especialmente para aquelas em situacédo de maior vulnerabilidade social.

Sob a perspectiva da questdo social, tais desigualdades expressam-se nas
condi¢gbes concretas de vida das familias, influenciando o acesso aos servicos de
saude e as tecnologias disponiveis (lamamoto, 2001). Assim, mesmo diante da
existéncia de centros de referéncia e de politicas publicas voltadas as doencas raras,
observa-se que a efetivacdo do direito a saude permanece condicionada as condi¢cdes
territoriais e socioeconémicas, evidenciando limites na universalidade e na equidade
do Sistema Unico de Saude (Paim, 2008).

Figura 2 - Estabelecimentos habilitados como Servi¢go de Referéncia
e Atencao em Doencas Raras
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Fonte: Elaboracao propria, a partir de dados do Ministério da Saude (2024).


https://www.gov.br/saude/pt-br/composicao/saes/doencas-raras/habilitacao/servicos-habilitados.xlsx
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2.3 ACESSO AOS SERVICOS DE SAUDE

2.3.1 Diagndéstico precoce

A AME é uma doenca genética rara, caracterizada pela degeneracao
progressiva dos neurbnios motores, levando a fraqueza muscular severa e
insuficiéncia respiratéria precoce (Farrar et al., 2017). Nesse caso, o diagnostico
precoce é fundamental para 0 manejo adequado da doencga, pois a progressao rapida
pode comprometer severamente a qualidade e a expectativa de vida do paciente
(Menzel et al., 2021).

Historicamente, o diagndstico da AMELl era baseado nos sinais clinicos
apresentados pelo lactente, incluindo fraqueza muscular, hipotonia e auséncia de
reflexos tendinosos profundos. No entanto, antes da introducdo das terapias
modificadoras da doenca, o diagndstico tardio era comum devido ao desconhecimento
da condicdo por parte de profissionais de salude e a falta de exames genéticos
amplamente disponiveis. Esse atraso no diagnéstico ndo apenas dificultava a adocao
de intervencgdes precoces, mas também impactava significativamente o paciente e sua
familia (Schorling et al., 2019).

O atraso no diagndstico da AME pode levar a uma piora irreversivel no quadro
clinico, reduzindo as chances de resposta as terapias e comprometendo a qualidade
de vida. Além disso, a incerteza prolongada acarreta impacto emocional severo para
os familiares, que enfrentam dificuldades tanto na compreenséo dos sintomas quanto
no enfrentamento da progressédo da doenca sem suporte médico adequado. Esse
cenario é agravado pelo desconhecimento da AME entre a populacédo e, em alguns
casos, entre profissionais de saude, dificultando o encaminhamento precoce para
especialistas, consequentemente, retardando o inicio do tratamento (Sakpichaisakul
et al., 2024).

O avango das técnicas de triagem neonatal possibilitou uma mudanca
significativa na deteccdo precoce da AME. Atualmente, o teste genético para
mutacdes no gene SMN1, especialmente a deteccdo da delecdo do éxon 7, é
considerado padrdo ouro para confirmacdo diagnéstica. Utilizando amostras de
sangue recém-nascido, testagens com PCR em tempo real permitem a triagem,

seguida por testes confirmatorios quando necessario. Profissionais como
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neurologistas pediatricos e geneticistas clinicos sédo fundamentais na suspeita e
confirmacgdo do diagndstico. A implementacdo da triagem neonatal para AME em
programas publicos pode reduzir significativamente os impactos do diagnéstico tardio,
permitindo intervencdes precoces que melhoram a sobrevida e a qualidade de vida
dos pacientes (Sakpichaisakul et al., 2024; HRSA, 2020)

2.3.2 “Teste do Pezinho” e a luta pela ampliacdo no Brasil

A triagem neonatal para AME por meio do teste do pezinho ainda ndo esta
disponivel de forma universal no Brasil. Atualmente, apenas alguns estados, como
Minas Gerais e o Distrito Federal, oferecem a testagem para AME dentro do programa
publico de triagem neonatal (Brasil, 2021; Minas Gerais, 2021). A Lei n°® 14.154, de 26
de maio de 2021, prevé a ampliacdo do rol de doencas detectadas pelo teste do
pezinho, mas sua implementacao esta ocorrendo de forma escalonada e ainda nao foi
universalizada (Brasil, 2021).

A auséncia da testagem, em todo o territorio nacional, representa uma barreira
significativa para o diagndstico precoce e, consequentemente, para o inicio imediato
das terapias disponiveis. A incorporacado do teste do pezinho para AME, em todo o
Brasil, tem sido uma pauta defendida por associacdes de pacientes, profissionais da
saude e pesquisadores (Mendes et al., 2021). A inclusdo deste exame na triagem
neonatal nacional possibilitaria a identificagdo precoce da doenca antes do
aparecimento dos sintomas, permitindo o inicio imediato do tratamento e melhorando
substancialmente o progndstico dos pacientes. No entanto, desafios como o custo dos
testes genéticos, a necessidade de infraestrutura laboratorial adequada e a
capacitacdo dos profissionais de salde ainda precisam ser superados para a
implementacdo universal desse exame no pais (Kolb et al., 2017).

O impacto do atraso no diagndstico é devastador para a familia e o paciente,
pois a AME1 evolui rapidamente para insuficiéncia respiratdria e incapacidade motora
grave se néo tratada precocemente. Além disso, a falta de informacéo sobre a doenca
pode resultar em dificuldades emocionais e financeiras para os cuidadores, que

enfrentam desafios significativos no acesso ao tratamento (Kolb et al., 2017).
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2.3.3 Tratamentos disponiveis para AME Tipo 1 e impacto no diagndstico
precoce

Os estudos mostram que o tempo entre o inicio dos sintomas e 0 acesso ao
tratamento é decisivo para o progndéstico na AME tipo 1. Os melhores resultados séo
observados em criancas que iniciam as terapias modificadoras de doenca, como
nusinersena (Spinraza®), onasemnogene abeparvoveque (Zolgensma®) e risdiplam
(Evrysdi®), ainda na fase pré-sintomética ou nos primeiros meses de vida. Evidéncias
provenientes de ensaios clinicos e de estudos observacionais indicam ganhos
importantes em sobrevida e funcdo motora quando o tratamento é instituido
precocemente (Finkel et al., 2017; Mendell et al., 2017; Motyl; Gillingwater, 2022;
Chongmelaxme et al., 2025).

Dessa forma, o diagndstico incipiente assume um papel central no cuidado,
pois define a janela terapéutica e influencia diretamente a evolucao clinica. No Brasil,
entretanto, o acesso oportuno ao diagndstico e ao inicio do tratamento depende da
organizacdo da rede assistencial, da disponibilidade de exames especificos, dos
fluxos de encaminhamento e da regulacdo do SUS. Esses elementos sédo orientados
por politicas publicas, como a Politica Nacional de Atencéo Integral as Pessoas com
Doencas Raras e os Protocolos Clinicos e Diretrizes Terapéuticas da AME (Brasil,
2014; Brasil, 2023; Brasil, 2025).

As desigualdades regionais e socioeconémicas, bem como as diferencas entre
0s setores publico e privado, podem retardar tanto o diagndéstico quanto o inicio das
terapias, com repercussdes diretas nos desfechos clinicos e na qualidade de vida das
criancas e suas familias. Esse fenbmeno é amplamente discutido na literatura sobre
itinerarios terapéuticos e desigualdades em saude (Giacomini; Fonseca; Silva, 2021;
Wojcik et al., 2023; Travassos; Martins, 2004). Nesse sentido, discutir os tratamentos
disponiveis para AME tipo 1 implica analisar: quem consegue acessa-los, por quais
caminhos (SUS, planos de saude, judicializacdo ou mobilizacdo social) e com quais
custos materiais e simbolicos. Desse modo, articulando-se com os eixos analiticos

deste estudo: Estado, Questéo Social e Direito a Saude.

2.3.4 Rede de cuidados e assisténcia ao paciente com AME: equipe
multiprofissional, tratamentos e suporte farmacolégico

O manejo da AME tipo 1 deve ser estruturado dentro de uma rede de cuidados
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integrada, garantindo um atendimento abrangente, continuo e centrado nas
necessidades complexas do paciente. Essa rede envolve mudltiplas frentes
assistenciais que se complementam para assegurar o tratamento eficaz e a
manutencdo da qualidade de vida. Os principais componentes dessa rede incluem
hospitais de referéncia, centros de reabilitacdo, atendimentos domiciliares, suporte
psicoldgico, social e farmacoldgico complementar, em conformidade com as diretrizes
estabelecidas no Protocolo Clinico e Diretrizes Terapéuticas da AME (Brasil, 2025)

Os hospitais de referéncia sdo responsaveis pelo diagnostico precoce, pela
administracdo das terapias modificadoras da doenca e pelo acompanhamento da
progressao clinica. O acesso oportuno a essas terapias é fundamental para postergar
a evolucéo da doenca, preservar fungdes motoras e respiratérias, além de ampliar a
sobrevida com qualidade (Brasil, 2021). Ja os centros de reabilitacdo especializados
oferecem fisioterapia motora e respiratdria com foco na prevencao de contraturas,
melhora da mecénica ventilatéria, manutencédo da mobilidade articular e maximizacao
do potencial funcional. A atuacéo fisioterapéutica precoce e continua é essencial no
contexto da AME tipo 1 (Bach; Goncalves; Hon, 2013).

Outra estratégia sdo os atendimentos domiciliares, garantindo a continuidade
do cuidado e evitando interna¢des. Em domicilio, deve-se assegurar a aplicacdo de
protocolos respiratérios baseados em ventilagdo ndo invasiva, assisténcia a tosse com
equipamentos como o Cough Assist®, e reabilitacdo motora adaptada (Ferreira,;
Lucato, 2021).

Com relagao aos tipos de suporte ofertados, o impacto emocional e financeiro
da AME afeta ndo apenas os pacientes, mas também seus familiares e cuidadores,
tornando indispensavel o acompanhamento por profissionais da psicologia e do
servico social para mitigar sobrecargas, promover o autocuidado e fortalecer os
vinculos familiares (Sociedade Brasileira de Genética Médica e Gen6mica; Academia
Brasileira de Neurologia, 2021).

Aléem das terapias que modificam o curso natural da AME, os pacientes
frequentemente necessitam de medicamentos de suporte para controle sintomatico e
prevencao de complicagdes clinicas. Entre os principais farmacos utilizados estdo os
broncodilatadores, como salbutamol e brometo de ipratropio, que auxiliam na abertura
das vias aéreas e na facilitacdo da respiracao (Finkel et al., 2018). Mucoliticos como
acetilcisteina e ambroxol sdo indicados para reduzir a viscosidade do muco,

promovendo a expectoracao e prevenindo infeccdes respiratérias recorrentes (Bach,
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Goncalves; Hon, 2013).

Em virtude da disfagia e do risco nutricional, € comum a necessidade de
suplementacao nutricional com férmulas hipercaléricas, hiperproteicas, administracao
de vitamina D, célcio, acidos graxos essenciais e aminoacidos de cadeia ramificada
para manutencdo da integridade éssea e muscular (Mercuri et al.,, 2018). Para o
manejo da dor, que pode decorrer de contraturas, posturas inadequadas ou dor
neuropatica, séo utilizados analgésicos como paracetamol e dipirona, em casos mais
complexos, podem ser necessarios anti-inflamatodrios nédo esteroides e medicagfes de
acao central, como tramadol e pregabalina (Farrar et al., 2017; Belter et al., 2020).

A incorporacdo de abordagens farmacologicas complementares as terapias
modificadoras da doenca é indispensavel no cuidado integral de pacientes com AME
tipo 1. Quando utilizadas de forma racional e coordenada por uma equipe
multiprofissional capacitada, essas medicacdes contribuem de maneira significativa
para a estabilidade clinica, a reducao de hospitalizag6es e a melhoria da qualidade de
vida tanto do paciente quanto de sua familia (Chongmelaxme et al., 2024).

Importa ainda destacar que, a articulagcdo entre os diversos componentes do
cuidado, como as terapias modificadoras, a reabilitacdo especializada, o atendimento
domiciliar e os suportes psicossocial e farmacolégico, constitui a base para um manejo
eficaz da AME tipo 1. Essa estratégia integrada esta alinhada as diretrizes de um
consenso nacional da Academia Brasileira de Neurologia, que enfatiza a importancia
de um acompanhamento multidisciplinar e continuo para esses pacientes (Zanoteli
et al., 2024).

2.3.5 Desigualdades no acesso ao tratamento da AME entres os setores publico
e privado

O acesso ao tratamento da AME tipo 1 no Brasil ocorre por dois principais
caminhos: o SUS e a saude suplementar. Embora o direito ao tratamento esteja
previsto em normas legais e politicas publicas, na pratica, observa-se desigualdade
na efetivacéo desse acesso.

No SUS, as terapias modificadoras da doenca, como 0 nusinersena,
encontram-se incorporadas por meio de Protocolos Clinicos e Diretrizes Terapéuticas
(PCDT), assim como a previsao de atendimento multiprofissional, suporte respiratorio

e cuidados paliativos (Brasil, 2021; Brasil, 2023). Entretanto, a organizacdo e a
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capacidade operacional dos servi¢os variam entre estados e municipios. Em algumas
localidades, séo relatados atrasos na autorizacdo e no inicio do tratamento,
dificuldades logisticas, descontinuidade na oferta de insumos e caréncia de servicos
especializados, o que contribui para desigualdades de acesso (Souza et al., 2018;
Costa; Borges; Guimaraes, 2017).

Na saude suplementar, o acesso tende a ocorrer de forma mais A&gil,
principalmente entre usuarios com planos estruturados. Contudo, ndo é isento de
barreiras, uma vez que operadoras podem negar cobertura para medicamentos de
alto custo ou impor exigéncias documentais e administrativas, resultando também em
atrasos terapéuticos. Em muitos casos, tanto usuarios do SUS quanto da saude
suplementar recorrem a judicializacdo como estratégia para garantir o tratamento
(Ventura et al., 2010; Academia Brasileira de Neurologia, 2021).

Além dessas diferencas entre os setores publico e privado, observa-se
desigualdade territorial. Os centros de referéncia e equipes especializadas em
doencas neuromusculares concentram-se majoritariamente nas capitais e regioes
metropolitanas, o que impde maiores deslocamentos, custos adicionais e impacto
emocional as familias residentes em municipios do interior (Zanoteli et al., 2024). Essa
distribuicdo desigual de servicos reforca disparidades historicas no sistema de saude
brasileiro (Travassos; Martins, 2004).

Embora o direito a salude esteja assegurado constitucionalmente (Brasil, 1988),
sua concretizacdo depende de multiplos fatores, como financiamento, prioridades
institucionais, capacidade de gestdo e regulacdo da saude suplementar. No campo
das doengas raras, incluindo a AME tipo 1, o elevado custo das terapias e o papel da
industria farmacéutica também influenciam os debates sobre incorporacéo e custeio
(Ferraz; Vieira, 2009).

Assim, compreender 0 acesso ao tratamento para AME tipo 1 implica
reconhecer que, para além da disponibilidade formal das terapias, persistem barreiras
estruturais, territoriais e socioeconémicas que impactam o inicio oportuno do cuidado
e a continuidade do tratamento. Essas desigualdades dialogam com o0s eixos
analiticos adotados neste estudo, Estado, Questdo Social e Direito a Saulde,
permitindo interpretar o itinerario terapéutico das familias para além da dimenséo

clinica.
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2.4 ESTADO, EXPRESSOES DA QUESTAO SOCIAL E DIREITO A SAUDE NO
CAMPO DAS DOENCAS RARAS

A conformacéo do cuidado em saude no Brasil esta diretamente relacionada ao
modo como o Estado organiza, financia e regula as politicas publicas. Nessa direcao,
o Estado pode ser compreendido ndo como uma instancia neutra, mas como espaco
de disputas e mediagbes entre diferentes interesses sociais, 0 que repercute
diretamente na forma como os direitos sdo implementados (Poulantzas, 1978). Tal
compreensao se insere em uma tradicdo critica que analisa o Estado como uma
construcao histérica e social, atravessada por relacbes de poder e por diferentes
projetos societérios.

Nessa perspectiva, diferentes bases teoricas contribuem para a densidade e a
compreensao do papel do Estado. Michel Foucault, por exemplo, apresenta o Estado
moderno como articulador de dispositivos de poder que operam sobre a vida das
populacdes, especialmente por meio da biopolitica, evidenciando que as politicas de
saude também constituem formas de regulacdo da vida e da morte. Nesse sentido, o

autor destaca que o poder

ndo pesa s6 como uma forga que diz ndo, mas que de fato ele permeia,
produz coisas, induz ao prazer, forma saber, produz discurso. Deve-
se considera-lo como uma rede produtiva que atravessa todo o corpo
social (Foucault, 1979, p. 8).

Dessa maneira, compreende-se que a atuacao estatal no campo da salde se
insere em uma rede mais ampla de producao e regulacao da vida social.

Em Jirgen Habermas, o Estado aparece como mediador entre sistema e
mundo da vida, sendo tensionado pela colonizacdo das esferas sociais e pela
racionalidade instrumental, o que impacta diretamente a formulacéo e implementacéo
das politicas sociais (Habermas, 2012). Nesse sentido, o autor afirma que: "A medida
gue os imperativos sistémicos se expandem, eles invadem esferas da vida que
dependem da integragdo social por meio da agdo comunicativa, provocando a
colonizagao do mundo da vida" (Habermas, 2012, p. 332).

De forma complementar, Pierre Bourdieu contribui ao compreender o Estado
como detentor do monopdlio da violéncia simbdlica legitima, responsavel por produzir
classificacdes e hierarquias que estruturam o acesso aos direitos e aos bens sociais

(Bourdieu, 2014). Segundo o autor:
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O Estado é o resultado de um processo de concentragdo de diferentes
espécies de capital, capital de forca fisica ou de instrumentos de
coergdo, capital econémico, capital cultural ou melhor informacional,
capital simbdlico, concentracao que, enquanto tal, constitui o Estado
como detentor de uma espécie de metacapital” (Bourdieu, 2014, p. 10).

A partir dessa leitura, é possivel compreender que o Estado ndo apenas
organiza politicas publicas, mas também estrutura hierarquias e define prioridades que
influenciam diretamente o acesso aos direitos, incluindo o direito a saude. Nesse
sentido, esses autores permitem refletir que a atuacdo estatal no campo da saude
ultrapassa a dimensdo administrativa, sendo atravessada por disputas simbdlicas,
politicas e materiais que condicionam a efetivacdo dos direitos sociais.

A Constituicdo Federal de 1988 estabelece a satde como um direito de todos
e dever do Estado, devendo ser garantida mediante politicas sociais e econémicas
gue visem a reducao do risco de doengas e outros agravos e ao acesso universal e
igualitario as acles e servicos de saude (BRASIL, 1988). Essa concepcao dialoga
diretamente com os principios da Reforma Sanitaria brasileira, fortemente influenciada
pelo pensamento de Sérgio Arouca, que compreende a salde como resultado das
condi¢Bes sociais, econdmicas e politicas, rompendo com uma visdo estritamente
biomédica. Nesse sentido, a salde passa a ser entendida como direito de cidadania
e expresséao das condi¢cOes de vida da populagao.

Como destaca Paim (2008), o direito a saude no Brasil se estrutura como um
direito social universal, articulado a construcdo de um sistema publico que busca
garantir equidade no acesso. No entanto, essa universalidade se realiza de forma
contraditoria, uma vez que sua efetivacdo ocorre em um contexto marcado por
profundas desigualdades sociais, seletividade nas politicas publicas e limitaces
estruturais do Sistema Unico de Salde (SUS). Assim, observa-se uma tens&o
permanente entre a universalidade formal do direito e as condi¢cdes concretas de sua
materializacao (Paim et al., 2011; lamamoto, 2001; Travassos; Castro, 2012). Desse
modo, Paim afirma: “o direito a saude, embora formalmente assegurado, encontra
limites na propria organizagéo social, o que impde desafios a sua efetivagcéo universal
e equanime” (Paim, 2008, p. 311). Outro argumento € o de Arouca (2003), ao alegar
gue a consolidacdo do direito & saude exige enfrentar as bases estruturais das
desigualdades sociais, 0 que implica reconhecer os limites impostos pelo proprio modo
de organizacéo da sociedade capitalista.

No campo das doencas raras, entre elas a Atrofia Muscular Espinhal (AME),
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essas contradicbes tornam-se ainda mais evidentes. A baixa prevaléncia dessas
doencas, associada ao alto custo dos tratamentos e a necessidade de tecnologias
complexas e servicos altamente especializados, evidencia limites importantes na
organizacdo do sistema de saude para garantir acesso equanime. Sob a perspectiva
foucaultiana, pode-se compreender que a incorporacdo de tecnologias em saude
envolve também decisdes politicas sobre quais vidas devem ser priorizadas,
evidenciando dimensdes biopoliticas na gestdo da saude (Foucault, 1979).

Além disso, a organizacdo do cuidado em doencas raras revela desigualdades
territoriais significativas, com concentracdo de servicos em centros urbanos e maiores
dificuldades de acesso em regifes periféricas e municipios do interior (Travassos;
Martins, 2004). Tal configuracéo evidencia que a distribuicdo de recursos em saude
nao é neutra, mas reflete e reproduz desigualdades sociais mais amplas, afetando
diretamente o itinerario terapéutico das familias e suas possibilidades de acesso ao
cuidado.

A questdo social, entendida como expressao das desigualdades produzidas
nas relacdes sociais capitalistas, atravessa de forma direta o itinerario terapéutico das
familias. Conforme conceituam Marilda Villela lamamoto e José Paulo Netto, a
guestao social emerge das contradicdes entre capital e trabalho, manifestando-se nas
multiplas expressfes da desigualdade, como pobreza, exclusao e acesso desigual as
politicas publicas (lamamoto, 2001; Netto, 2001), em suas proprias palavras: “a
guestao social expressa a contradicao entre o capital e o trabalho, sendo indissociavel
do processo de producgao e reproducgao das relagcdes sociais capitalistas” (lamamoto,
2001, p. 27). Por isso, essas expressOes ndo sSao meramente conjunturais, mas
estruturais, sendo produzidas e reproduzidas no interior das relacdes sociais.

No campo da saude, a questdo social se materializa nas condi¢cdes concretas
de vida da populacdo e impacta diretamente 0 acesso aos direitos sociais. Fatores
como renda, escolaridade, insercdo no mercado de trabalho, local de moradia, posse
de plano de saude e redes de apoio influenciam significativamente as possibilidades
de acesso ao diagnoéstico precoce, as terapias modificadoras da doenca e ao
acompanhamento multiprofissional continuo. Dessa forma, embora o direito a saude
esteja formalmente assegurado, sua materializacdo permanece condicionada as
circunstancias concretas de vida dos sujeitos e as formas de organizacao da protecao
social (Paim, 2008; Travassos; Castro, 2012). Assim, a questao social se expressa

também nas desigualdades de acesso as tecnologias em saude, evidenciando a
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interdependéncia entre estrutura social e politicas publicas.

Essa distribuicdo desigual dos servi¢os evidencia a importancia do territorio
como categoria analitica no campo da saude. O territério ndo se limita ao espago
geogréfico, mas envolve dimensdes sociais, econémicas, politicas e simbdlicas que
influenciam diretamente 0 acesso aos servicos e as tecnologias em saude. Conforme
Milton Santos, o territério deve ser compreendido como um espac¢o usado, marcado
por relagdes de poder, desigualdades e diferentes formas de apropriagdo (Santos,
2006). Assim, diferentes territérios apresentam distintas condi¢cdes de oferta de
servicos, infraestrutura e disponibilidade de profissionais, 0 que impacta diretamente
o itinerario terapéutico das familias e as possibilidades de continuidade do cuidado.

Nesse sentido, a agenda internacional também reconhece a centralidade da
salude na reducdo das desigualdades sociais. Os Objetivos de Desenvolvimento
Sustentavel (ODS), propostos pela Organizacdo das Nacfes Unidas, especialmente
0 ODS 3 (Saude e Bem-Estar) e o ODS 10 (Reducao das Desigualdades), reforcam a
necessidade de garantir acesso equitativo aos servicos de saude, considerando as
populacdes em situacdo de maior vulnerabilidade (ONU, 2015). No campo das
doencas raras, esses desafios tornam-se ainda mais evidentes, diante do alto custo
dos tratamentos, da dependéncia de servicos especializados e das desigualdades
territoriais no acesso ao cuidado.

Nesse contexto, a judicializacdo da saude surge, com frequéncia, como
estratégia para viabilizar o acesso a medicamentos e tecnologias de alto custo. Esse
fenbmeno reafirma a centralidade do direito constitucional a saide, ao mesmo tempo
em gue evidencia limites institucionais do SUS na resposta as demandas assistenciais
(Ventura et al., 2010; Ferraz; Vieira, 2009). A luz de Habermas (1997), pode-se
interpretar a judicializacdo como expressao de tensdes entre a normatividade juridica
e a efetividade dos direitos, revelando deslocamentos de conflitos sociais para a esfera
judicial. Ademais, esse processo tende a favorecer individuos com maior acesso a
informacdo, recursos e suporte técnico-juridico, o que pode contribuir para a
reproducado de desigualdades no acesso as tecnologias em saude.

Assim, discutir a AME tipo 1 implica ir além da dimenséo biomédica e considerar
as mediacdes entre Estado, questdo social e direito a saude na vida concreta das
familias. E nesse entrecruzamento que se constroi o itinerario terapéutico, marcado
por desigualdades territoriais, limites institucionais e estratégias desenvolvidas pelas

familias na busca pelo acesso ao cuidado. Nessa perspectiva, a analise dessas
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trajetérias permite evidenciar como os direitos sociais sédo vivenciados de forma
desigual, refletindo tanto as contradicbes do Estado quanto as expressoes
contemporaneas da questéo social, reforcando a necessidade de fortalecimento de

politicas publicas que garantam maior equidade no acesso a saude.
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3 OBJETIVOS

3.1 OBJETIVO GERAL

Analisar o itinerario terapéutico percorrido por familiares cuidadores de criancas
com Atrofia Muscular Espinhal (AME) tipo 1, residentes na regido Sudeste do Brasil,
a luz do papel do Estado, das expressdes da questao social e da efetivacédo do direito
a saude.

3.2 OBJETIVOS ESPECIFICOS

a) Caracterizar o perfil sociodemogréafico e econémico dos familiares cuidadores
participantes do estudo;

b) Descrever o percurso itinerario terapéutico até o diagndstico de AME tipo 1;

c) Analisar o acesso aos servicos de saude e ao acompanhamento
multiprofissional no contexto da rede de aten¢éo a saude;

d) Identificar as dificuldades e facilidades relacionadas a obtencdo de

medicamentos, equipamentos e suporte terapéutico.
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4 METODOS

4.1 TIPO DE ESTUDO

Este estudo foi desenvolvido com carater exploratério e de abordagem
gualitativa, a partir de entrevistas realizadas com familiares de criancas
diagnosticadas com AME tipo 1. A opcao pela metodologia qualitativa se justificou
pela possibilidade de compreender em profundidade as experiéncias e percepcdes
dos participantes, alcancando significados que eles préprios atribuiram as suas
jornadas terapéuticas (Minayo, 2017; Pope; Mays, 2020).

As entrevistas possibilitaram a identificacdo de aspectos subjetivos e de
nuances que dificilmente seriam captados por métodos quantitativos, mostrando-se
adequadas para investigar o impacto social e emocional da AME nas familias
residentes na regido Sudeste do Brasil.

O recorte temporal da pesquisa foi estabelecido entre os anos de 2016 e 2024,
por compreender o periodo de introducdo das primeiras terapias modificadoras da
doenca no pais. Trata-se de uma fase marcada por mudancas expressivas nas
politicas publicas relacionadas as doencas raras, incluindo a incorporacdo de
tecnologias de alto custo, a ampliacdo das iniciativas de diagndstico precoce e a
reorganizacao dos servigos de atencao.

A partir desse contexto, o estudo buscou analisar o itinerario terapéutico
percorrido por familiares de criangas com AME tipo 1, examinando suas vivéncias no
acesso aos servicos de saude e aos tratamentos multiprofissionais. A andlise
descritiva e interpretativa dos dados pretendeu evidenciar as barreiras encontradas,
as estratégias acionadas e as lacunas presentes na rede de cuidados, contribuindo
para a reflexdo sobre os desafios que as politicas publicas ainda precisam enfrentar

para garantir um cuidado integral e equitativo as criangas com doencas raras.

4.2 CENARIO DE ESTUDO

O estudo foi conduzido na regido Sudeste do Brasil, que abrange os estados
de S&o Paulo, Rio de Janeiro, Minas Gerais e Espirito Santo. Essa regido é a mais
populosa e economicamente desenvolvida do pais, abrigando cerca de 42% da
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populacao brasileira (IBGE, 2022).

O Sudeste concentra importantes centros urbanos, como S&o Paulo e Rio de
Janeiro, caracterizados por altas densidades populacionais e por uma infraestrutura
hospitalar mais avancada em comparacdo com outras regides. Com mais de 90
milhdes de habitantes distribuidos entre grandes areas metropolitanas e cidades de
meédio porte, a regido apresenta uma rede de saude publica e privada complexa, o que
pode favorecer o acesso a cuidados médicos e tratamentos especializados (Brasil,
2021; IBGE, 2022).

No aspecto socioecondmico, o Sudeste se destacou por apresentar o maior PIB
per capita entre as regibes brasileiras e por sediar hospitais de grande porte,
universidades e centros de pesquisa com experiéncia no atendimento de doencas
raras e neuromusculares. Esses elementos, aliados a um sistema de salde mais
estruturado e a um contexto econémico favoravel, contribuiram para ampliar o acesso
da populacéo regional a novos tratamentos e tecnologias de saude (IPEA, 2020).

Dados do Ministério da Saude e de indicadores sociais apontam que a maior
parte dos centros de referéncia para doencas raras e dos servicos de alta
complexidade esta concentrada nessa regido, o que reflete sua capacidade de
resposta a condicdes cronicas e complexas, como a AME (Brasil, 2021).

A escolha do Sudeste se justificou pela infraestrutura de saude, que possibilitou
um acompanhamento mais proximo das familias e pacientes com AME tipo 1. Além
disso, a presenca de centros de referéncia e programas voltados para doencas
neuromusculares permitiu um estudo aprofundado sobre o impacto e 0 acesso as
terapias emergentes para a AME. Assim, concentrar a pesquisa nessa regiao
possibilitou obter uma visdo abrangente sobre os avanc¢os no tratamento, no contexto
brasileiro, considerando caracteristicas populacionais e estruturais que favoreceram o

acesso a novas tecnologias em saude (Brasil, 2021; IBGE, 2022).

4.3 AMOSTRA

A amostra foi composta por familiares cuidadores de criangcas com diagnostico
de AME tipo 1, residentes na regido Sudeste do Brasil, e cadastradas no Instituto
Nacional da Atrofia Muscular Espinhal (INAME). Em 2024, havia registro de 303
criangas com AME tipo 1 nessa regido (Figura 2).
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Por se tratar de um estudo qualitativo, a sele¢éo dos participantes foi realizada
de forma nao probabilistica e intencional. O numero final de entrevistas nao foi
previamente definido, tendo sido determinado pelo critério de saturagdo tedrica,
entendido como 0 momento em que os dados passaram a apresentar repeticao
tematica, sem acrescentar novas informacdes relevantes ao fendmeno investigado
(Fontanella et al., 2011).

Buscou-se contemplar participantes provenientes dos diferentes estados da
regido Sudeste, de modo a favorecer a diversidade de experiéncias e contextos de
cuidado. A selecdo dos participantes foi realizada a partir do banco de dados do
Instituto Nacional de Atrofia Muscular Espinhal (INAME), sendo enviados convites, por
meio do aplicativo WhatsApp, a todas as familias cadastradas com criancas
diagnosticadas com AME tipo 1 residentes na regido Sudeste do Brasil. A participacéo
ocorreu de forma voluntaria, mediante aceite dos responsaveis, respeitando 0s
aspectos éticos da pesquisa. Dessa forma, a amostra configurou-se como intencional,
baseada na adesdo dos participantes, possibilitando a inclusdo de diferentes
realidades territoriais e sociais e ampliando a compreensdo dos itinerarios

terapéuticos analisados.

Figura 3 - Organograma da Distribuicdo de Pacientes com AME Tipo 1 no Sudeste
do Brasil.

1795 pacientes
com AME no Brasil

828 pacientes com
AME no Sudeste

303 com AME tipo 1

57 12 183 lﬂi

Minas Gerais Espirito Santo Sdo Paulo Rio de Janeiro

Fonte: Elaboracdo da autora, a partir de dados do INAME (2026).
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4.3.1 Procedimentos de recrutamento e consentimento

O recrutamento dos participantes foi realizado em parceria com o Instituto Nacional
da Atrofia Muscular Espinhal (INAME). O Instituto realizou o disparo automatizado de
mensagens, por meio do aplicativo WhatsApp, para todas as 303 familias cadastradas
em seu banco institucional com criancas diagnosticadas com Atrofia Muscular
Espinhal tipo 1 residentes na regido Sudeste do Brasil. Esse quantitativo corresponde
a soma dos registros dos estados de Minas Gerais, Espirito Santo, Sao Paulo e Rio
de Janeiro, conforme apresentado na Figura 2. As mensagens foram encaminhadas
de forma simultanea e padronizada, ndo havendo qualquer selecéo individual prévia
ou contato anterior por parte da pesquisadora.

Do total de familias contatadas, 44 responderam ao convite inicial e acessaram o
formulario eletrénico da pesquisa. Esse formulario apresentava, inicialmente, o Termo
de Consentimento Livre e Esclarecido (TCLE), em formato digital, permitindo a leitura
integral do documento e o seu download para guarda pessoal. Ao final, o familiar
indicava sua concordancia ou ndo em participar do estudo.

Somente apds a manifestacdo expressa de concordancia com o TCLE os dados
de contato do participante eram disponibilizados a pesquisadora, possibilitando o
agendamento da entrevista. Esse procedimento garantiu que a participacao ocorresse
de forma voluntéria, informada e em conformidade com as diretrizes éticas para
pesquisas envolvendo seres humanos.

Entre as 44 familias que responderam ao convite, 23 concluiram efetivamente as
entrevistas. As demais 21 nao tiveram a participacao finalizada por diferentes motivos,
incluindo auséncia de resposta aos contatos subsequentes, ndo comparecimento as
entrevistas previamente agendadas, desisténcia ao longo do processo,
intercorréncias clinicas e demandas assistenciais imediatas das criancas, nao
enquadramento nos critérios geograficos do estudo ou inviabilidade da participacéo
em decorréncia do 6Obito da criancga.

As entrevistas foram realizadas em ambiente virtual, com duracdo média de
aproximadamente 60 minutos, sendo gravadas mediante autorizacdo dos
participantes e posteriormente transcritas na integra para analise. O uso do ambiente
virtual envolve riscos especificos, como instabilidade de conexao e possiveis questdes

relacionadas a segurangca da informagdo. Para minimiza-los, os registros das
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entrevistas foram armazenados em ambiente digital seguro, com acesso restrito a

pesquisadora.

Os participantes puderam optar pelo uso ou ndo da camera durante as entrevistas;

entretanto, todas as familias optaram por manté-la aberta e autorizaram a gravacao

integral das sessdes, utilizadas exclusivamente para fins académicos.

4.3.2 Critérios de inclusao

Foram incluidos como participantes o principal familiar responsavel pelo

cuidado de uma crianca com diagnostico de AME tipo 1, maior de 18 anos.

4.3.3 Critérios de exclusao

a)

b)
c)

d)

Cuidadores principais que ndo residam com a crianca diagnosticada com AME
Tipo 1;

Criancas com diagnéstico confirmado de outros tipos de AME;

Familias que ndo concordem com a gravacao integral da entrevista, essencial
para a analise qualitativa;

Participantes que, durante o contato inicial ou no momento da entrevista,
demonstrarem evidente sofrimento psicolégico que contraindique a
participacdo — situacdo a ser avaliada com sensibilidade pela pesquisadora,
com oferta de suporte e encaminhamento se necessario;

Casos em que a crianca tenha falecido h4 menos de seis meses da data
prevista para a entrevista, respeitando o periodo de luto familiar;

Inexisténcia de meios de comunicacéo (telefone com aplicativo de mensagens,
acesso a internet) que impossibilite a realizacdo da entrevista online, Unica

modalidade prevista no estudo.

4.3.4 Perda amostral

Para fins metodoldgicos, optou-se por distinguir os critérios de exclusao das

perdas da amostra. Enquanto os critérios de exclusdo referem-se a situagcdes que

impedem a participagdo do familiar antes do inicio da coleta de dados, as perdas
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dizem respeito a casos ja incluidos na pesquisa, mas que nao puderam concluir a
entrevista.

Foram consideradas perdas da amostra as entrevistas que, mesmo iniciadas
com participantes que atendiam aos critérios de inclusdo, ndo puderam ser finalizadas
por qualquer motivo, incluindo: interrupgcéo da entrevista por intercorréncias clinicas
com a crianga; desisténcia do participante apés o inicio da gravagéo e; impossibilidade
de reconexao ou continuidade do contato apos o inicio da entrevista.

Para fins operacionais, classificaram-se como entrevistas incompletas aquelas
em que menos de 50% do roteiro semiestruturado foi respondido. Nesses casos, 0S
dados ndo foram incluidos na andlise qualitativa final, sendo os participantes
contabilizados como perda amostral.

A distincéo entre excluséo e perda justifica-se pelo rigor metodolégico adotado,
uma vez que as perdas ocorrem apdés o ingresso formal do participante na pesquisa,
diferindo, portanto, das situacdes que impedem sua inclusdo desde o inicio. Tal
procedimento estd em consonancia com recomendacdes para estudos qualitativos,
sobretudo, aqueles que utilizam entrevistas como principal técnica de producéo de
dados. Esse procedimento esta em consonancia com recomendacdes para estudos
qualitativos que utilizam entrevistas como principal técnica de producédo de dados
(Minayo, 2017).

Assim, considerando o descrito acima, foram contatados 44 cuidadores, sendo

gue 23 fizeram parte deste estudo.

4.4 COLETA DE DADOS

A coleta de dados foi realizada por meio de entrevistas semiestruturadas,
conduzidas individualmente com o cuidador principal da crianga com diagndéstico de
AME tipo 1. As entrevistas tiveram como eixo central a reconstrugdo do itinerario
terapéutico percorrido pelas familias, desde o surgimento dos primeiros sinais da
doenca até o acesso aos servicos e tratamentos especializados. O recorte temporal
considerado foi o periodo de 2016 a 2024, correspondente a incorporacdo das
terapias modificadoras da doenca no Brasil e as mudancgas recentes nas politicas

publicas voltadas as doencas raras.
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O instrumento utilizado foi organizado em blocos tematicos, combinando
perguntas fechadas e abertas. As questbes fechadas tiveram a finalidade de
caracterizar o perfil sociodemografico e clinico dos participantes, enquanto as
perguntas abertas buscaram explorar, em profundidade, as experiéncias, percepcoes
e significados atribuidos ao percurso de cuidado.

No bloco inicial, destinado a caracterizagcdo da amostra, foram coletadas
informacdes referentes ao perfil da crianga com AME tipo 1, tais como sexo, idade
atual, idade ao diagnostico e forma de acesso aos tratamentos e cuidados em saude
(SUS, plano de saude, combinacdo de ambos, judicializacdo ou campanhas publicas
e privadas). Assim como, foi registrada a necessidade de suporte ventilatorio,
considerando ventilagcdo né&o invasiva, ventilacdo invasiva com traqueostomia ou
auséncia de suporte.

Em relac&o ao cuidador principal, foram coletadas informacfes sobre vinculo
com a crianca (mae, pai, avos ou outro familiar/cuidador), sexo, idade, raca/cor
autodeclarada, escolaridade, situagédo ocupacional, composi¢cdo familiar, renda
mensal aproximada, beneficios sociais recebidos e local de residéncia (municipio e
estado) na regido Sudeste do Brasil.

Os blocos seguintes abrangeram aspectos relacionados as dificuldades no
diagnéstico, acesso a servigcos e politicas publicas, organizacdo e continuidade do
cuidado, impactos sociais e subjetivos da doenca e estratégias familiares de
enfrentamento.

As entrevistas foram realizadas de forma online, gravadas integralmente em
audio mediante autorizacao prévia, preservando-se 0 anonimato e a confidencialidade

das informacoes.

4.4.1 Entrevistas semiestruturada

A reconstrucdo do itinerario terapéutico teve como objetivo compreender, a
partir das narrativas dos cuidadores, o percurso percorrido pelas familias desde a
percepcdo dos primeiros sinais da doenca até o acesso ao diagnodstico, aos
tratamentos e aos servi¢os de saude.

As entrevistas semiestruturadas foram conduzidas com base em um roteiro

previamente elaborado, contemplando cinco temas centrais, 0 que possibilitou
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explorar as experiéncias, os significados e as estratégias de enfrentamento

relacionadas ao cuidado cotidiano da crianca com AME tipo 1.

O roteiro utilizado para a conducao das entrevistas encontra-se apresentado

no Apéndice B.

Quadro 1 — Temas abordados para a construcao do itinerario terapéutico

Tema

Descricéo

Percepcéao dos sintomas e

trajetdria até o diagnostico

Relatos de como e em que momento perceberam
alteracdes na saude de seus filhos, os primeiros
sinais e sintomas, as dificuldades enfrentadas no
processo diagnostico, os sentimentos envolvidos
nesse percurso. Também foram descritas
intercorréncias clinicas relevantes, hospitalizacbes
e a necessidade de suporte respiratério. Esses
relatos possibilitam compreender a trajetéria
vivenciada pelas familias desde a suspeita inicial

até o diagnaostico formal.

Equipe multiprofissional e

tratamentos recebidos

Aborda a experiéncia das familias com os servicos
de saude e com as equipes multiprofissionais e
COmMOo ocorreu a comunicagcao com os profissionais,
0 acesso as orientacdes, o acolhimento recebido e
as dificuldades encontradas na obtencdo de
acompanhamento especializado). Esses relatos
permitem identificar como a rede de atencdo a
saude foi organizada na pratica e quais barreiras se

apresentaram a continuidade do cuidado.

Facilidades e dificuldades na
aquisicao de equipamentos e

medicamentos

Referiu-se ao acesso aos medicamentos
modificadores da doenca e aos equipamentos
necessarios para o cuidado respiratorio domiciliar,
0s caminhos percorridos para a obtencédo desses
recursos bem como os desafios logisticos,
burocraticos e financeiros envolvidos. Esses relatos

evidenciam desigualdades no acesso e estratégias
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de mobilizacdo utilizadas para garantir o0

tratamento.

Impactos sociais, familiares e

subjetivos

Identificar os impactos da AME tipo 1 na dinamica
familiar, na vida social e nas condi¢cdes materiais de
existéncia, alteracdes na rotina, reorganizacao do
trabalho e da renda, sobrecarga fisica e emocional,
medo diante do adoecimento e incertezas quanto
ao futuro. Esses elementos auxiliam na
compreensdo da complexidade envolvida no

cuidado cotidiano.

Consideracoes finais dos

participantes

Informacdes que considerassem relevantes e que,
porventura, ndo tivessem sido contempladas nas
perguntas anteriores. Possibilita o registro de
sugestbes relacionadas a melhoria do acesso a
servicos, terapias, equipamentos e apoio as
familias, permitindo uma reflexdo ampliada sobre o
sistema de salde e sobre lacunas existentes no

cuidado as criangcas com AME tipo 1.

Fonte: A prépria autora (2026).

4.5 SATURACAO DE INFORMACOES

Embora a pesquisa tenha contemplado um nimero expressivo de participantes,

a definicdo do encerramento da coleta de dados baseou-se no critério de saturacdo

tedrica. Considerou-se que a saturacao foi alcancada quando os discursos passaram

a apresentar repeticdo tematica, sem o surgimento de novos elementos relevantes

para a compreensdao do fenbmeno estudado. A partir desse momento, novas

entrevistas deixaram de acrescentar significado analitico ao corpus qualitativo, o que

justificou o encerramento da coleta de dados, conforme preconizado na pesquisa

qualitativa em saude (Fontanella; Ricas; Turato, 2008; Minayo, 2017).
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4.6 ORGANIZACAO E ANALISE DE DADOS

A andlise dos dados foi orientada pela analise tematica, conforme proposta por
Minayo (2012), entendida como um conjunto de procedimentos sistematicos que
busca apreender os nucleos de sentido presentes nos discursos, permitindo a
construcéo de categorias que expressem significados relevantes para o objeto de
estudo. Essa técnica partiu da leitura flutuante do material empirico, seguida da
identificacdo de temas recorrentes e, por fim, da elaboracdo de categorias que nao
apenas organizaram o conteddo, mas possibilitaram sua interpretacdo critica.
Ressalta-se que, por se tratar de um estudo qualitativo, os resultados ndo possuem
pretensdo de generalizacdo estatistica, mas de aprofundamento interpretativo do
fendbmeno estudado.

Segundo Minayo (2012), a andlise tematica ndo se restringe a simples
descricao dos dados, mas visa articular os sentidos das falas com referenciais teéricos
e contextuais, de modo a revelar as media¢des sociais, politicas e institucionais
presentes nos discursos. A construcdo das categorias empiricas seguiu uma légica
predominantemente indutiva, derivada do proprio material empirico, sem categorias
pré-definidas.

As entrevistas foram transcritas na integra e, posteriormente, submetidas a
uma leitura aprofundada. Os conteudos foram organizados em planilha do Microsoft
Excel, o que possibilitou a segmentacéo das falas e a codificagao por cores, de acordo
com os significados atribuidos aos fragmentos. Esse processo facilitou a identificacédo
de padrdes, contradicdes, recorréncias e singularidades.

A partir da andlise dos dados, emergiram as seguintes categorias empiricas,

derivadas das Secdes 2, 3, 4 e 5 do roteiro de entrevista.

Quadro 2 — Categorias empiricas e suas definicdes

Categorias empiricas Definicao
Diagndstico precoce e impacto Reuniu os relatos sobre os sinais iniciais
clinico identificados pelos cuidadores, as dificuldades no

reconhecimento da condicédo e o tempo percorrido

até a confirmacao diagndstica da AME tipo 1.
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Acesso e acompanhamento Abrangeu as experiéncias com o atendimento

multiprofissional recebido desde o diagnéstico, a comunicagcao com
os profissionais de saulde, o acolhimento das
familias e o0 acesso a fisioterapeutas,
fonoaudiologos, terapeutas ocupacionais,

neurologistas e centros de referéncia.

Medicamentos e equipamentos: Contemplou o0s caminhos percorridos para

barreiras e judicializacéo obtencéo de medicamentos, dispositivos
respiratorios e apoio terapéutico, incluindo o uso de
recursos publicos, privados ou campanhas, bem
como os obstaculos burocréticos, financeiros e

logisticos enfrentados.

Perspectivas familiares sobre o Reuniu sugestdes, vivéncias e perspectivas
futuro do cuidado: sentimentos compartilhadas pelos participantes ao final das
ambiguos de esperancga e medo entrevistas, com foco em melhorias no acesso, no
cuidado integral e nas politicas publicas voltadas a
AME.

Fonte: Elaboracdo da propria autora, a partir da analise teméatica das entrevistas (2026).

Para orientar a interpretacdo dos achados, adotaram-se 0s eixos analiticos de
Estado, Questdo Social e Direito a Saude, de modo a assegurar que a analise
ultrapassasse a dimenséo descritiva dos relatos e possibilitasse uma compreensao
critica. A utilizacao desses eixos permitiu conectar as falas das familias as condi¢cdes
estruturais que conformam os itinerarios terapéuticos, evidenciando como a auséncia
ou insuficiéncia de politicas publicas, as desigualdades sociais e a seletividade estatal
repercutem na efetivacéo do direito constitucional a saude.

Com o intuito de facilitar a compreensdo do percurso analitico, foi elaborado
um fluxograma representando o processo de analise tematica adotado no estudo
(Figura 3). Partindo das falas das familias (dados empiricos), os relatos foram
organizados em categorias empiricas, que sintetizam o0s nudcleos de sentido
identificados na analise. Essas categorias foram, entdo, articuladas aos eixos
analiticos de Estado, Questdo Social e Direito a Saude, que funcionaram como

referenciais interpretativos. Por fim, essa articulacao possibilitou a constru¢cédo de uma
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leitura critica dos resultados, conectando-os as discussodes tedricas e as implicacdes

para as politicas publicas em saude

Figura 4 - Fluxograma da analise tematica com base nos eixos de Estado, Questao
Social e Direito a Saude

Falas das familias
(Dados empiricos)

iﬂm alise tematica

p
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\
{Arljculat;éo teorica
\
\
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[
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»

Interpretacao critica
Discussao tedrica e articulagao

com politicas publicas

Fonte: Elaboracao propria, dados baseados na obra de Minayo, 2012

4.7 ASPECTOS ETICOS

O estudo foi conduzido em conformidade com as Resolucdes n°® 466/2012 e n°
510/2016 do Conselho Nacional de Satde. O projeto foi submetido ao Comité de Etica
em Pesquisa e aprovado sob o CAAE n° 84584324.7.0000.5065 e Parecer
Consubstanciado n° 7.249.196.

A participagdo dos familiares ocorreu mediante aceite no Termo de
Consentimento Livre e Esclarecido (TCLE), disponibilizado em formato digital no
formulario eletrénico de recrutamento (Apéndice B). Antes do envio das respostas, 0
participante tinha acesso a versao integral do TCLE, podendo inclusive realizar o
download do documento. Somente apds a leitura e a concordancia expressa no
campo especifico do formulario, os dados de contato eram liberados para a
pesquisadora e a entrevista era agendada. Dessa forma, garantiu-se que a

participacdo fosse voluntaria e baseada em consentimento livre e esclarecido.
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As entrevistas foram realizadas on-line, com gravacdo em audio autorizada
previamente pelos participantes. Todos os relatos foram identificados por cédigos,
preservando o anonimato e a confidencialidade das informacdes.

Cabe mencionar que, por se tratar de coleta virtual, o estudo envolveu risco
adicional minimo relacionado a possibilidade de instabilidade de conexao,
interrupcdes durante a entrevista e exposicdo a ambientes virtuais. Para minimizar
tais riscos, os participantes foram orientados a escolher ambiente reservado e seguro,
e puderam interromper a entrevista a qualquer momento, sem qualquer prejuizo.

O estudo nao ofereceu beneficios diretos aos participantes, mas estima-se que
os resultados possam contribuir para o aprimoramento das politicas publicas e da

organizacdo do cuidado as criancas com AME tipo 1 e suas familias.
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5 RESULTADOS

A andlise das entrevistas realizadas com familiares de criangcas com AME Tipo
1 residentes na regido Sudeste do Brasil permitiu identificar elementos comuns e
diferencas importantes nos itinerarios terapéuticos percorridos por essas familias. Os
resultados sao apresentados de forma a preservar a voz dos participantes,
evidenciando suas percepc¢oes, vivéncias e estratégias de enfrentamento diante do
diagndstico, do acesso ao tratamento e da organizacao do cuidado.

Inicialmente, apresenta-se a caracterizacado dos participantes e, em seguida,

as quatro categorias tematicas construidas a partir do material empirico.

5.1 CARACTERIZACAO DA AMOSTRA

Participaram do estudo 23 familiares de criancas com AME Tipo 1, residentes
nos estados do Espirito Santo, Minas Gerais, Rio de Janeiro e Sdo Paulo. Por se tratar
de amostra intencional e ndo probabilistica, esses dados ndo tém pretensdo de
representatividade epidemiolégica, mas permitem contextualizar os itinerarios
terapéuticos analisados neste estudo.

A maior parte das entrevistadas eram mées e atuavam como principais
responsaveis pelo cuidado diario da crianca e pela organizacdo do tratamento.
Observou-se heterogeneidade em relacdo a escolaridade, renda familiar e raca/cor,
embora predominassem mulheres brancas e com ensino médio completo ou superior.
A renda variou desde menos de um salario-minimo até acima de seis salarios-
minimos, o que permitiu observar diferentes realidades de acesso aos servicos e

recursos de saude (Tabela 2).

Tabela 2 — Perfil sociodemogréfico dos participantes do estudo (Regido Sudeste do

Brasil, 2026)
Variaveis N (%)
Sexo
Feminino 22 (95,7)
Masculino 1(4,3)
Faixa etaria
20-29 anos 4(17,4)

30-39 anos 11 (47,8)
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40-49 anos 8 (34,8)
Cor autorreferida

Branca 18 (78,3)

Parda 3 (13)

Preta 2 (8,7)
Escolaridade

Ensino médio completo 10 (43,5)

Ensino superior completo 7 (30,4)

Pés-graduado 6 (26,1)
Renda familiar mensal

Até um salario-minimo 14,3

1-2 salarios-minimos 5(21,7)

3-4 salarios-minimos 7 (30,4)

2 5 salarios-minimos 10 (43,5)

Fonte: propria autora (2025).

As criangas apresentavam idades variadas, e o tempo entre o inicio dos
sintomas e o diagndstico também diferiu entre os casos, variando desde diagndstico
precoce, em servigos especializados ou por triagem ampliada, até situacbes em que
as familias percorreram diversos servi¢cos antes da confirmacdo genética (Tabela 3).
Observa-se que a maioria das criancas foi diagnosticada entre 4 e 6 meses de vida
(43,5%), seguida daquelas diagnosticadas entre 7 e 9 meses (30,4%). Apenas 17,4%
receberam o diagnostico nos primeiros trés meses de vida, periodo considerado ideal
para intervengdo precoce. Em 8,7% dos casos, o diagnéstico ocorreu apés os 10

meses de idade, caracterizando diagnadstico tardio.

Tabela 3 — Idade ao diagnéstico e idade no inicio do tratamento das criancas (Basil,
2026)

Variaveis N (%)
Idade ao diagndstico

<3 meses 4 (17,4)
4—6 meses 10 (43,5)
7-9 meses 7 (30,4)
=10 meses 2 (8,7)

Idade no inicio do tratamento

<6 meses 7 (30,4)
7-12 meses 8 (34,8)
1 ano 6 (26,1)
N&o iniciou tratamento 1 (4,3)

4 (17,4)

10 (43,5)
7 (30,4)
2 (8,7)

7 (30,4)
8 (34,8)
6 (26,1)
1 (4,3)

Fonte: propria autora (2025).
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5.2 CATEGORIAS TEMATICAS DE ANALISE

A partir deste momento, serdo apresentados os resultados organizados nas
quatro categorias analiticas identificadas, de modo a evidenciar as falas das familias
gue expressam suas experiéncias em cada etapa do itinerario terapéutico. Em
seguida, cada categoria vem discutida a luz dos referenciais tedricos adotados,
permitindo articular os relatos empiricos com os conceitos de Estado, questao social
e direito a saude, que orientam a compreensao critica dos achados.

5.2.1 Diagnéstico precoce e impacto clinico

A percepcdo inicial dos sintomas constitui um marco no itinerério terapéutico
das familias de criancas com AME tipo 1. Em grande parte dos relatos, foram as maes
gue primeiro identificaram sinais de alerta, como hipotonia, atraso nas aquisi¢cdes
motoras e dificuldades respiratérias, ainda antes da confirmacao genética.

Entretanto, as observacdes das cuidadoras nem sempre foram valorizadas
pelos profissionais de saude, o que resultou em sucessivas consultas, repeticao de
avaliacdes e adiamento do diagndéstico definitivo. Assim, ndo se trata apenas de um
percurso técnico até a confirmacao diagndéstica, mas de um trajeto atravessado por
sentimentos de invisibilidade, falta de escuta e acolhimento, apesar do sofrimento
evidente dessas familias. Trechos das falas ilustram esse processo, como o de uma
mae do Rio de Janeiro (RJ): “Comecei a desconfiar porque ela ndo sustentava a
cabega nem o tronco [...] s6 depois veio a confirmagao genética” (Mae, RJ).

Outras falas destacam: “Ouvi de mais de um médico que meu filho era
preguicoso [...] s6 eu sabia que havia algo errado” (Mae, SP); “Passamos por quatro
pediatras até que alguém pediu 0 exame genético. Até 14 eu me sentia invisivel” (Mae,
RJ). Apenas uma mae relatou rapidez no processo: “No nosso caso, o diagndstico
veio muito rapido. Com 2 meses ja fizemos o exame genético e comeg¢amos a correr

atras do tratamento” (Mae, MG).

5.2.2 Acesso e acompanhamento multiprofissional

O acesso ao cuidado multiprofissional, considerado essencial para a qualidade

de vida de criancas com AME, mostrou-se desigual e fragmentado entre os
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entrevistados. As falas evidenciam disparidades regionais e socioeconémicas, nas
quais familias com maior renda conseguem acessar terapias regulares em servigos
privados, enquanto outras dependem de uma rede publica insuficiente. A auséncia de
especialistas em municipios menores, a limitacdo da oferta de terapias pelo SUS e a
fragmentacao entre servigos publicos e privados foram elementos recorrentes.

Assim, as familias relataram a necessidade de reorganizar completamente a
rotina para garantir o acompanhamento continuo da criangca por diferentes
profissionais de saude. Uma participante relata: “Ele precisava de fisio todos os dias,
mas na minha cidade néo tinha. Eu ficava esperando vaga e, enquanto isso, fazia o
que eu conseguia em casa” (Mae, MG).

No entanto, 0 acesso aos servigos especializados nem sempre ocorreu de
maneira regular, suficiente ou proxima ao local de residéncia, caracteristica notavel
em discursos como: “Quando consegui atendimento, era em outra cidade. Pegava
dois 6nibus com ele e ainda tinha dia que chegava la e a consulta era cancelada”
(M&e, ES). O deslocamento de longas distancias, inclusive para outros municipios ou
estados, implica gastos, tempo de viagem e cansaco fisico e emocional,
especialmente quando a crianca apresentava maior dependéncia de cuidados.

Os cuidadores descreveram dificuldades para iniciar e manter atendimento
essenciais, como fisioterapia respiratéria e motora, fonoaudiologia e
acompanhamento com equipe especializada. Em muitos casos, 0s servi¢cos existiam
formalmente, mas 0 acesso real era limitado por filas de espera, falta de profissionais,
auséncia de vagas e interrupgbes frequentes do atendimento: “Muda muito de
profissional. Cada um orienta de um jeito e eu fico sem saber 0 que seguir. Nao tem
continuidade” (Mae, SP).

As familias também relataram diferencas entre quem tinha plano de saude e
guem dependia exclusivamente do SUS, tanto na velocidade do acesso quanto na
frequéncia dos atendimentos. Mesmo assim, o plano de saude néo garantia, por si so,
a integralidade do cuidado, havendo relatos de negativas, limitacdes de sessoes e
necessidade de complementar com servigos particulares.

Os cuidadores ainda destacaram que, diante da dificuldade de articulacdo dos
servicos, acabaram assumindo o papel de coordenadores do cuidado, buscando
informagdes, organizando consultas, articulando rede de apoio e monitorando a

evolucao clinica da crianca.
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Esses relatos evidenciam que o acesso ao acompanhamento multiprofissional
vai além da simples existéncia de servicos: depende de condi¢cdes concretas para
utiliza-los de forma continua, regular e integrada, o que nem sempre se materializa no
cotidiano dessas familias. Ainda, refletem a fragmentacédo da rede de atencédo e a

desigualdade de acesso multiprofissional entre familias.

5.2.3 Medicamentos e equipamentos: barreiras e judicializacao

A obtencdo de medicamentos de alto custo e equipamentos de suporte se
configurou como um dos pontos mais criticos no itinerario terapéutico. As narrativas
revelam o peso da burocracia, 0s atrasos na entrega e a dependéncia da judicializacéo
cComo recurso quase inevitavel para garantir o direito a saude. Muitas familias
recorreram a estratégias emergenciais, como venda de bens e campanhas online,
evidenciando ndo apenas vulnerabilidades financeiras, mas também a fragilidade do
sistema publico em prover respostas ageis.

Assim, os relatos das familias evidenciaram dificuldades importantes para
obtencdo de medicamentos, equipamentos e insumos essenciais para o cuidado
diario: “Eu cuidando dela em casa e, ao mesmo tempo, correndo atras de papel, laudo,
advogado... era um desgaste enorme” (Mae, SP). Em grande parte dos casos, o
acesso nao ocorreu de forma automatica apdés o diagndéstico, sendo necessario
acionar diferentes instancias para garantir tecnologias consideradas vitais, como
ventiladores, dispositivos para tosse assistida, aspiradores, sondas, cadeiras
adaptadas e medicamentos modificadores da doenca: “Mesmo com a liminar,
demorou meses para chegar o equipamento. A sensacdo é de que a qualquer
momento podem cortar tudo” (Mae, SP).

Para muitas familias, a via judicial se apresentou como o Unico caminho
possivel para obtencdo desses recursos, o que implicou contratagdo de advogado,
organizacdo de documentos, tempo de espera e desgaste emocional: “Se eu nao
tivesse entrado na justica, meu filho n&o estaria com o remédio até hoje. Nada vinha
sem brigar” (Mae, RJ). Enquanto aguardavam decisédo, algumas maes relataram a
necessidade de auxilio financeiro, como campanhas financeiras, venda de bens
pessoais e dependéncia de doacgbes para viabilizar o cuidado: “Nem toda familia
consegue. Eu s6 consegui porque tive ajuda para pagar advogado. Imagina quem nao
tem?” (Mae, MG).
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Mesmo apods decisdes favoraveis, foram relatados atrasos na entrega,
interrupcbes no fornecimento e necessidade de renovacdes frequentes, o que
mantinha as familias em constante vigilancia e preocupacdo com a continuidade do
tratamento. Além disso, 0 acesso desigual entre familias que conseguiram judicializar
e aquelas que nao tiveram as mesmas condi¢gdes foi destacado como um fator que
amplia as diferengas no cuidado e nas possibilidades de sobrevida.

Dessa forma, a judicializacdo deixa de ser um recurso excepcional e passa a
integrar o proprio itinerario terapéutico dessas familias. O acesso aos insumos e
medicamentos, que deveria ocorrer administrativamente, torna-se condicionado a

capacidade de mobilizacdo juridica e social, aprofundando desigualdades

D

produzindo inseguranca permanente quanto a continuidade do cuidado.

De modo geral, os depoimentos mostram que, para além das demandas
clinicas complexas da AME tipo 1, as familias convivem com a incerteza permanente
guanto a continuidade dos medicamentos e equipamentos essenciais, 0 que gera

insegurancga, cansago emocional e sobrecarga.

5.2.4 Perspectivas familiares sobre o futuro do cuidado: sentimentos ambiguos
de esperanca e medo

Ao falar sobre o futuro, as familias expressaram sentimentos ambiguos, nos
guais esperanca e medo coexistem de forma permanente: “Eu tenho muita esperanca,
mas também vivo com medo do dia de amanha. E se o remédio faltar? (Mae, RJ). De
um lado, os avancos terapéuticos ampliaram expectativas em relacdo a sobrevida e a
gualidade de vida das criangas. De outro, a instabilidade no acesso aos servicos,
medicamentos e equipamentos gera inseguranca quanto a continuidade do cuidado.

Muitas cuidadoras relataram viver em estado constante de alerta, temendo
mudancgas nas politicas de acesso, interrupcdo de fornecimento de insumos, piora
clinica inesperada ou desgaste fisico e emocional que as impeca de seguir cuidando.
A imprevisibilidade da evolucdo da doenca também apareceu como elemento que
dificulta planejar o futuro: “A gente ndo consegue pensar muito pra frente. Vive um dia
de cada vez, rezando pra ndo ter nenhum susto” (Méae, ES).

Além do medo relacionado a instabilidade do cuidado no presente, emergiu
entre as participantes uma preocupacao profunda com o futuro das criancas a longo

prazo, especialmente diante da possibilidade de auséncia da cuidadora principal.
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Esse sentimento aparece de forma explicita na fala de uma méae: “Meu maior medo
€: e quando eu nao estiver mais aqui? Quem vai cuidar dela?” (Mae, MG).

Embora o apoio familiar, espiritual e das associacdes tenha sido mencionado
como importante para seguir adiante, os depoimentos mostram que o cuidado com
criancas com AME tipo 1 envolve também um peso emocional constante, atravessado
por incertezas, sobrecarga e preocupac¢do continua com a manutencédo dos direitos ja
conquistados.

Esse sentimento de instabilidade ndo surge apenas da evolucéo clinica da
doenca, mas esta diretamente relacionado as fragilidades estruturais do sistema de
saude. A necessidade recorrente de renovar processos administrativos, comprovar
elegibilidade terapéutica ou acionar a Justica faz com que o direito a salde néo seja
percebido como garantido, mas como algo que precisa ser permanentemente
defendido. Assim, a esperanca gerada pelos avancos biomédicos convive com o
medo de que esses mesmos tratamentos se tornem inviaveis no futuro.

De igual modo, as expectativas sobre o futuro também sdo atravessadas por
desigualdades sociais e territoriais. Familias com maior renda, rede de apoio ampliada
e possibilidade de judicializacdo relatam sentir-se relativamente mais seguras. Ja
aquelas, em contextos de maior vulnerabilidade, convivem com a sensacao de que 0
acesso pode ser interrompido a qualqguer momento. Dessa forma, o futuro do cuidado
passa a depender ndo apenas da condi¢do clinica da crianca, mas também do
contexto social em que a familia esta inserida.

O protagonismo das mées na gestdo do cuidado, articulando consultas,
acompanhamentos, processos judiciais e organizacdo doméstica, também aparece
como fonte de desgaste e preocupacdo em relacdo ao amanhd. Muitas relataram
medo sobre quem assumird esse papel quando elas ndo puderem mais estar
presentes, o que evidencia que o cuidado permanece fortemente centrado na familia,
e ndo em uma rede estatal plenamente estruturada.

Assim, 0s sentimentos ambiguos de esperanca e inseguranca revelam que,
embora os avancos terapéuticos tenham transformado o progndstico da AME tipo 1,
eles ainda n&o foram plenamente acompanhados por politicas publicas que garantam
continuidade, equidade e integralidade do cuidado. Para essas familias, o futuro se
constroi entre conquistas biomédicas e incertezas institucionais, reafirmando que o
direito a saude, para se concretizar, precisa ser sustentado por redes de cuidado

estaveis e politicas estruturantes de longo prazo.
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5.2.5 Sintese integrativa dos achados

A sistematizacdo das categorias empiricas (Tabela 4) permite uma leitura
integrada dos resultados, evidenciando que o itinerario terapéutico das criangcas com
Atrofia Muscular Espinhal tipo 1 é atravessado, de forma recorrente, por dimensdes
estruturais relacionadas ao Estado, a Questdo Social e ao Direito a Saude. As
narrativas dos cuidadores revelam que essas dimensdes néo se apresentam de forma
isolada, mas interligadas, conformando trajetérias marcadas por desigualdades,
barreiras institucionais e estratégias de resisténcia.

O percurso até o diagnéstico destaca fragilidades na organizacéo dos servicos
de saulde, especialmente na atencdo primaria e nos mecanismos de diagndstico
precoce, refletindo limites na atuacdo do Estado e na efetivacdo do direito a saude. O
acesso ao cuidado multiprofissional, por sua vez, evidencia desigualdades territoriais
e institucionais, com concentracdo de servigos especializados em grandes centros
urbanos e dificuldades de continuidade do cuidado para familias residentes em
municipios do interior.

As dificuldades relatadas na obtencdo de medicamentos, equipamentos e
insumos terapéuticos expdem de maneira clara a sobrecarga social e financeira
imposta as familias, configurando a AME tipo 1 como uma expressado da questao
social no campo da saude. A judicializacdo e as campanhas solidarias emergem como
estratégias recorrentes para suprir lacunas do sistema publico, revelando tanto a
poténcia do direito constitucional a salde quanto os limites de sua concretizacao no
cotidiano.

Por fim, as reflexdes e contribuicGes finais dos cuidadores apontam para a
necessidade de fortalecimento das politicas publicas voltadas as doencas raras, com
ampliacdo do acesso ao diagnoéstico precoce, organizacdo efetiva da rede
multiprofissional e garantia de cuidado integral. De forma conjunta, os resultados
evidenciam que o itinerario terapéutico ndo € apenas um percurso clinico, mas um
processo social e politico, construido na interse¢éo entre politicas publicas, condi¢cdes

de vida e luta cotidiana das familias pela efetivacdo do direito a saude.
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Tabela 4 — Sintese das categorias empiricas e sua articulagdo com os eixos analiticos
do estudo (Brasil, 2026)

Categoria empirica Expressdes Conceitos analiticos Contribuicdes
identificadas nas mobilizados analiticas parao
falas estudo
1. Diagndstico Relatos de atraso Estado como Evidencia falhas na
precoce eimpacto diagnastico, garantidor de politicas = atencao primaria,
clinico peregrinacao por de rastreamento; fragilidades da
servicos, Questao social triagem neonatal e
desvalorizacdo dos | expressa na desigualdades
sintomas iniciais e | desigualdade de territoriais no
sofrimento acesso ao acesso ao
emocional das diagnostico; Direito a | diagndstico precoce
familias saude relacionado ao

2. Acesso e
acompanhamento
multiprofissional

3. Medicamentos e
eguipamentos:
barreiras e
judicializagao

4. Perspectivas
familiares sobre o
futuro do cuidado:
sentimentos
ambiguos de
esperanca e medo

Acesso irregular a
equipes
especializadas,
concentracéo de
servigos em
capitais,
comunicagao
profissional
heterogénea
Dependéncia de
acoes judiciais;
Judicializacéo,
campanhas, uso de
recursos proprios,
burocracia e
demora no
fornecimento de
medicamentos e
dispositivos
Ambivaléncia entre
medo e esperanca,
incerteza sobre
continuidade, papel
das redes sociais.
Demandas por
politicas mais
ageis, cuidado
integral, apoio
psicossocial e
fortalecimento do
SUS

acesso precoce e
equitativo

Estado como
provedor de servigos;
Questao social nas
barreiras territoriais e
socioecondémicas;
Direito a satde
como integralidade do
cuidado

Estado seletivo e
fragmentado;
Questao social nas
novas formas de
desigualdade
produzidas pela via
judicial; Direito a
salde como direito
fundamental de
eficacia imediata
Estado fragilizado
diante da
sustentabilidade do
SUS; Questao social
na reproducgédo das
desigualdades e
vulnerabilidades;
Direito a salude
como expectativa de
integralidade e
continuidade

Fonte: Elaborada pela prépria autora (2025).

Revela limites da
organizacao da
rede de atencéo e
impacto da
regionalizacdo
desigual dos
servigos

Expbe a
judicializacdo como
estratégia de
garantia de direitos
e a sobrecarga
social e financeira
das familias

Conquistas
biomédicas x
inseguranga
institucional; futuro
como expressao da
auséncia de
politicas
estruturantes.
Aponta caminhos
para o
aprimoramento das
politicas publicas e
da integralidade do
cuidado em
doencas raras.
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6 DISCUSSAO

Os resultados desta pesquisa mostraram que o itinerario terapéutico das
familias de criancas com AME tipo 1 & marcado por um conjunto de desafios que
atravessam todas as etapas do cuidado, desde a percepcéo inicial dos sintomas até
a projecao de expectativas sobre o futuro. Esse percurso aparece organizado em
quatro grandes dimensfes: a identificacdo precoce dos sinais e o caminho até o
diagnéstico; as dificuldades de acesso ao acompanhamento multiprofissional; as
barreiras na obtencdo de medicamentos e equipamentos; e, por fim, os sentimentos
e expectativas que acompanham todo esse processo.

Essas categorias analiticas permitem compreender ndo apenas as fragilidades
institucionais e as desigualdades sociais que marcam o processo de cuidado, mas
também a forca mobilizadora das familias e das redes de apoio, elementos
fundamentais para a construcao de estratégias de politicas publicas mais equitativas
e sustentaveis.

Assim, em relagdo a categoria “Diagnéstico precoce e impacto clinico”, os
familiares identificaram precocemente sinais de hipotonia e atraso motor, mas esses
indicios foram frequentemente desvalorizados por pediatras e outros profissionais de
saude. Esse dado sugere que ainda existe uma hierarquia de saberes que coloca em
segundo plano a experiéncia cotidiana das mées, atrasando a confirmacéo
diagndstica. Essa constatacao reforga o conceito de itinerario terapéutico de Almeida
Filho (2011), uma vez que o autor ressalta a deslegitimagédo do saber leigo no campo
da saude.

O atraso no diagndéstico implica consequéncias clinicas relevantes. Como
apontam Finkel et al. (2017) e Mercuri et al. (2021), o inicio precoce de terapias
modificadoras pode alterar de forma significativa o curso da doenca, aumentando
sobrevida e preservando fun¢gdes motoras. Desse modo, pode-se inferir que cada més
de atraso representa uma perda de oportunidades terapéuticas irreversiveis. Esse
cenario ndo se explica apenas pela disponibilidade de recursos, mas também por
limitacbes na capacitacdo profissional, na organizacdo dos servicos e na
implementagé&o das politicas publicas.

Para além do atraso diagndéstico, os relatos evidenciaram sentimentos de

angustia, insegurancga e, em alguns casos, invisibilidade. Muitas mées precisaram
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insistir repetidas vezes para que suas percep¢cOes fossem consideradas. Esse
distanciamento entre o olhar técnico e o olhar da familia produziu uma peregrinacao
por diferentes servicos e profissionais, com impacto emocional, financeiro e social
(Almeida Filho, 2011).

No caso da AME tipo 1, essa demora tem implicacdes ainda mais profundas,
considerando que as terapias modificadoras apresentam melhores resultados quando
iniciadas precocemente (Finkel et al., 2017; Mercuri et al., 2018; Mercuri et al., 2021).
Assim, o tempo deixa de ser apenas uma variavel clinica e se converte em uma
dimenséo social atravessada por tenséo, incerteza e sofrimento.

Quando analisada a luz das politicas publicas, essa realidade evidencia limites
na capacidade do Estado de garantir diagndstico precoce de forma equitativa no
territério nacional. A ampliacdo do teste do pezinho, prevista na Lei n° 14.154/2021,
representa um avanco importante. Entretanto, sua implementacdo ainda ocorre de
maneira desigual entre os estados, o que mantém diferencas no acesso ao
diagnostico oportuno. Nesse contexto, o direito constitucional a satude continua sendo
vivenciado de modo diferente por familias com distintas condi¢cdes socioecondmicas
e local de residéncia, aproximando-se do que lamamoto (2008) discute sobre a
expresséao da questdo social.

Assim, apesar de representar um avango normativo importante, a
implementagédo da Lei n°® 14.154/2021 tem ocorrido de forma heterogénea entre os
estados brasileiros, produzindo novas desigualdades no acesso ao diagndéstico
precoce. Em Minas Gerais, a triagem universal passou a incluir a AME desde janeiro
de 2024, com identificagdo de casos precoces. Isso revela o impacto positivo de
politicas bem estruturadas, que podem transformar trajetérias familiares.

Quanto ao Distrito Federal, a inclusdo da AME em 2023 também sugere um
avanco regional importante. No Rio de Janeiro, embora o painel tenha sido ampliado
em 2023 para 54 doencas, ainda ndo ha clareza sobre a plena cobertura da AME, o
gue indica limitacbes na efetividade da politica. Ja em S&o Paulo, o projeto-piloto do
Instituto J6 Clemente até permitiu identificar casos, mas a auséncia de universalizagdo
pelo SUS estadual reforca desigualdades internas. Por fim, no Espirito Santo, a
auséncia de confirmacao oficial sobre a inclusdo da AME até 2025 sugere que muitas
familias ainda dependem da suspeita clinica tardia. Essas diferencas entre unidades
federativas evidenciam que o acesso ao diagndéstico e ao cuidado ndo se distribui de

forma homogénea, sendo influenciado ndo apenas por aspectos econémicos, mas
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também pela capacidade de gestéo, articulagéo politica e implementacao das politicas
publicas em cada territério. Nesse contexto, o territorio se configura como elemento
central na organizacdo do cuidado, influenciando diretamente as possibilidades de
acesso aos servicos, as tecnologias e a continuidade do acompanhamento (Santos,
2006).

Nos estados em que o teste do pezinho foi ampliado mais cedo (como Minas
Gerais e Distrito Federal), houve relatos de diagnosticos precoces, 0 que contrasta
com estados como Espirito Santo, onde a auséncia de cobertura até 2025, mantém a
l6gica da “peregrinagao diagndstica”.

A heterogeneidade observada entre unidades federativas n&o pode ser
compreendida apenas como reflexo de diferencas econdmicas, mas deve ser
analisada a luz de fatores institucionais, politicos e organizacionais que condicionam
a implementacao das politicas publicas de saude. Estados com estruturas econémicas
relativamente semelhantes podem apresentar trajetérias distintas na incorporacdo da
triagem neonatal ampliada, o que indica que a disponibilidade de recursos, embora
relevante, nao é suficiente para explicar tais diferencas.

Nesse sentido, a capacidade de gestdo dos sistemas estaduais de salde
emerge como elemento central. A existéncia de equipes técnicas qualificadas, a
priorizacdo da pauta das doencas raras na agenda governamental e a articulacao
entre diferentes niveis de atencdo influenciam diretamente a velocidade e a
efetividade da implementacdo de novas tecnologias e programas. Além disso, a
presenca de centros de referéncia consolidados e de redes assistenciais mais
estruturadas tende a favorecer a incorporacéo de estratégias como a triagem neonatal
para AME.

Outro fator relevante diz respeito a capacidade de articulacdo politica e
institucional entre os entes federativos. Estados que conseguem estabelecer fluxos
mais integrados entre governo estadual, municipios e instituicbes de referéncia
apresentam maior potencial de implementacéao de politicas complexas, como é o caso
da triagem neonatal ampliada. Por outro lado, contextos marcados por fragmentacéo
institucional, rotatividade de gestores e menor coordenacéo interfederativa tendem a
apresentar maior lentiddo na operacionalizacéo dessas politicas.

Adicionalmente, o papel da sociedade civil organizada, incluindo associagbes de
pacientes e instituicbes de apoio, pode influenciar significativamente a priorizagao da

pauta das doencas raras. A mobilizagdo social contribui para dar visibilidade as
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demandas, pressionar gestores publicos e acelerar processos de implementacao.
Assim, territérios com maior presenca e articulacdo dessas organizacdes tendem a
apresentar avancos mais rapidos na incorporacao de politicas voltadas a AME.

Esses elementos indicam que as desigualdades territoriais no acesso ao
diagndstico precoce ndo sdo apenas expressdo de disparidades econbémicas, mas
resultam de uma combinacdo complexa entre capacidade institucional, decisdes
politicas, organizacdo dos servicos e mobilizacdo social. Sob essa perspectiva,
compreender tais diferencas exige considerar o territério como espaco de producao
de politicas publicas, no qual se articulam interesses, disputas e diferentes graus de
capacidade estatal, conforme prop&e Santos (1996).

Assim, observa-se que, enquanto algumas criancas ja se beneficiam do
diagndstico pré-sintomético, outras ainda percorrem longas peregrinacdes
diagndsticas, caracterizadas por sucessivas idas e vindas entre diferentes servigos de
saude, multiplas consultas médicas e pela necessidade de insisténcia materna para
gue os primeiros sinais da doenca sejam reconhecidos. Essa diferenca evidencia
desigualdades no acesso as estratégias de triagem neonatal, bem como a
permanéncia de barreiras estruturais no SUS, especialmente relacionadas a
concentracdo de recursos diagnosticos especializados em grandes centros urbanos
(Travassos; Castro, 2008).

A peregrinacdo diagndstica, nesse contexto, ndo pode ser compreendida
apenas como uma experiéncia individual ou familiar, mas como expressao de
desigualdades sociais e territoriais que atravessam a organizacdo do sistema de
saude brasileiro. Conforme discutem Travassos e Castro (2008), a distribuicao
desigual dos servicos de saude contribui para a construcao de itinerarios terapéuticos
fragmentados, frequentemente condicionados a capacidade de mobilizacdo das
familias, seja no plano social, econémico ou institucional.

O diagnostico pré-sintomatico, quando efetivamente ofertado de forma
equitativa, apresenta potencial para reduzir a influéncia de fatores como renda,
escolaridade e local de residéncia no acesso ao diagndstico precoce e as
oportunidades terapéuticas. No entanto, a ampliacdo dessas estratégias ocorre de
maneira heterogénea nos diferentes territorios, o que limita seus efeitos na reducao
das desigualdades em saude (Travassos; Castro, 2008).

O contraste entre o diagndstico pré-sintomatico e a peregrinagdo diagndstica

também revela o papel central do Estado como regulador do acesso e como mediador
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das desigualdades. Como analisa Poulantzas (2000), o Estado ndo é um ente neutro,
mas um espaco de disputas marcado pela reproducdo das contradigdes sociais. No
caso da AME, a demora na universalizacdo do teste do pezinho demonstra como as
politicas de saude podem tanto atuar como instrumentos de democratizacdo quanto
reforcar desigualdades quando sua implementacgéo é parcial ou fragmentada. Assim,
0 poder do Estado se expressa nao apenas nas normas que cria, mas na sua
capacidade, ou incapacidade de transformar tais normas em garantias concretas para
toda a populacao.

Essa desigualdade no acesso ao diagnostico precoce ndo se restringe ao
contexto brasileiro, sendo também observada em outros paises da América Latina,
conforme apontam estudos internacionais, onde a implementacao da triagem neonatal
ampliada para doencas raras ainda ocorre de forma parcial e heterogénea. Em
contraste, diversos paises europeus ja consolidaram a oferta de triagem neonatal
universal, incluindo progressivamente condices como a Atrofia Muscular Espinhal
(AME), o que tem possibilitado diagnosticos pré-sintomaticos e intervencdes
terapéuticas mais oportunas.

Essa assimetria entre regides ndo pode ser explicada apenas pela
disponibilidade de recursos econdmicos, mas deve ser compreendida a partir de
diferentes trajetorias institucionais e modelos de organizacado dos sistemas de salde.
Em paises europeus, a consolidacdo de sistemas de protecdo social mais robustos,
associada a maior estabilidade no financiamento publico e a mecanismos regulatorios
mais estruturados, favoreceu a incorporacdo mais rapida de tecnologias de
rastreamento neonatal. Além disso, a maior capacidade de coordenacdo entre niveis
de atencdo e a existéncia de politicas de saude orientadas por planejamento de longo
prazo contribuem para a implementagdo mais homogénea dessas estratégias.

Por outro lado, em paises da América Latina, incluindo o Brasil, a
implementagcdo de politicas de triagem neonatal ampliada ocorre em um contexto
marcado por desigualdades estruturais, restricdes orcamentérias e fragmentacao
institucional. A priorizacdo de determinadas agendas de saude, a capacidade
regulatoria dos sistemas e o0 grau de organizacdo das redes assistenciais variam
significativamente entre paises e mesmo dentro dos territdérios nacionais, o que
impacta diretamente a velocidade e a abrangéncia da incorporagdo dessas

estratégias.
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Adicionalmente, o papel da sociedade civil e de grupos organizados também se
mostra relevante nesse processo. Em contextos nos quais ha maior mobilizacéo social
e pressao por incorporacao de tecnologias, observa-se maior visibilidade das doencas
raras na agenda publica. Entretanto, quando essa mobilizacdo ndo se traduz em
politicas estruturadas e financiamento adequado, tende a resultar em avancos
pontuais e desiguais, como aqueles observados na realidade brasileira.

Desse modo, a diferenca entre o diagnostico pré-sintomético amplamente
disponivel em paises europeus e a persisténcia da peregrinacdo diagndstica em
paises latino-americanos evidencia ndo apenas disparidades econémicas, mas
distintos graus de capacidade estatal, organizacao institucional e priorizacdo politica
da salde. Essa andlise reforca que o0 acesso ao diagnostico precoce esta
profundamente condicionado as formas pelas quais os sistemas de saude séo
estruturados e financiados em diferentes contextos histdricos e sociais.

Nesse cenario, a Lei n® 14.154/2021 insere-se como um marco normativo
voltado & ampliagédo da triagem neonatal no Brasil, ao prever a inclusdo progressiva
de doencas raras no rastreamento neonatal. Todavia, a distancia entre a previsédo
legal e sua efetiva implementacdo evidencia que a existéncia de dispositivos
normativos, por si s6, ndo assegura a universalizacdo do acesso nem a equidade no
cuidado desde o nascimento. Essa dinamica permite refletir sobre o papel do Estado
na mediacdo das desigualdades em saude, compreendido ndo como uma instancia
neutra, mas como um espaco atravessado por disputas e contradicdes sociais
(Poulantzas, 2000). Assim, a efetividade das politicas publicas depende da
capacidade de transformar diretrizes formais em préticas concretas e territorialmente
equitativas no ambito do sistema de saude.

Diante desse conjunto de desigualdades, torna-se necessario aprofundar a
analise sobre o papel do Estado na organizacao e na efetivacdo das politicas publicas
de saude. Nesse sentido, convém explicitar que as lacunas observadas no diagnostico
precoce e no cuidado em AME ndo decorrem de uma auséncia completa de politicas
publicas, mas de dificuldades na articulagdo entre diferentes niveis de
responsabilidade estatal. No modelo federativo brasileiro, a garantia do cuidado em
saude envolve a atuagcado compartilhada entre Unido, estados e municipios, cada qual
com atribui¢cbes especificas, conforme estabelecido na Constituicdo Federal de 1988
e na Lei Organica da Saude (Lei n° 8.080/1990).
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No que se refere ao diagndstico precoce, cabe ao Ministério da Saude a
definicdo das diretrizes nacionais, como a ampliacdo da triagem neonatal prevista na
Lein® 14.154/2021, bem como o financiamento e a coordenacao geral da politica. Aos
estados compete, sobretudo, a organizacdo dos servicos de referéncia e a
implementacdo dos programas de triagem em ambito regional, enquanto o0s
municipios atuam na atencado basica, sendo responsaveis pela identificacao inicial dos
casos, encaminhamentos e acompanhamento longitudinal das familias (Brasil, 1990).
Ja no que diz respeito ao acesso a medicamentos de alto custo, como as terapias
modificadoras da AME, a responsabilidade recai predominantemente sobre a esfera
federal, por meio do Componente Especializado da Assisténcia Farmacéutica,
regulamentado por normativas do Ministério da Saude, embora a operacionalizacao
envolva as secretarias estaduais de saude. Por sua vez, a organiza¢do do cuidado
multiprofissional depende fortemente da articulagdo entre estados e municipios,
especialmente na estruturacdo da Rede de Atencdo a Saude (RAS), conforme
diretrizes estabelecidas pelo Ministério da Saude (Brasil, 2010; Brasil, 2014).

Essa complexa engrenagem federativa permite compreender que as
fragilidades identificadas ndo se explicam apenas pela auséncia de recursos, mas
também por dificuldades de coordenacdo interfederativa, desigualdades na
capacidade de gestdo e variacdes na implementacdo das politicas nos diferentes
territérios. Assim, observa-se que, enquanto o desenho normativo das politicas de
saude voltadas a AME apresenta avancos importantes, sua efetivacdo concreta
permanece desigual.

A luz desses elementos, € possivel afirmar que o Estado brasileiro ndo se
configura como ausente, mas atua de maneira seletiva e, em muitos casos, reativa. A
politica funciona no plano normativo — com a incorporacéo de tecnologias, a definicdo
de protocolos clinicos e a ampliacédo de programas como o teste do pezinho —, porém
falha na garantia de mecanismos institucionais que assegurem acesso continuo,
oportuno e equitativo. Essa dissociagéo entre formulagéo e implementagéo revela que
o principal desafio ndo reside apenas no desenho das politicas, mas na sua
capacidade de coordenacéao, financiamento e operacionalizacdo no cotidiano dos
servicos de saude.

No entanto, em contextos nos quais a ampliacdo da triagem neonatal ndo se
encontra plenamente implementada, a peregrinacdo diagnostica permanece como

realidade cotidiana para muitas familias. Em estados como o Espirito Santo, onde até
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2025 néo havia confirmacédo oficial da inclusdo da AME, no escopo ampliado da
triagem neonatal, o acesso ao diagnéstico precoce segue condicionado a trajetorias
longas e fragmentadas. Essa situacdo dialoga com a analise de Noronha, Lima e
Machado (2018), ao evidenciarem que politicas de carater universal apenas cumprem
sua funcdao redistributiva quando efetivamente implementadas de forma equitativa nos
diferentes territorios. Dessa maneira, a nao efetivacdo das diretrizes nacionais em
determinados contextos regionais contribui para a manutencao e o aprofundamento
das desigualdades no acesso a saude.

A analise dos itinerarios terapéuticos das familias pode ser aprofundada a partir
da nocédo de territdrio proposta por Santos (1996), que compreende o espaco nao
apenas como base geografica, mas como uma construcado social atravessada por
relagdes de poder, fluxos econdmicos e desigualdades historicamente produzidas. No
caso da AME, o territorio incide diretamente sobre o tempo e as possibilidades de
acesso ao diagnadstico: nascer em unidades federativas com maior incorporacao de
estratégias de triagem neonatal amplia as chances de diagndstico precoce e
intervencdo oportuna, enquanto a auséncia dessas estratégias em determinados
contextos mantém familias submetidas a longas peregrinacdes diagnosticas. Assim,
o territério configura-se como elemento estruturante das desigualdades em saude,
reforcando a necessidade de politicas publicas articuladas em ambito nacional.

Essas trajetorias também podem ser interpretadas a luz das expressdes da
guestdo social, entendida como o conjunto de desigualdades estruturais que se
materializam no cotidiano dos sujeitos (lamamoto, 2008). A peregrinacdo diagnostica
vivenciada pelas familias de criancas com AME explicita uma dessas expressoées, ao
revelar que o acesso aos servicos de saude permanece condicionado por fatores
como renda, escolaridade, localizacdo geografica e capital social. Conforme
argumenta Netto (2011), a questdo social se reconfigura nas diferentes conjunturas
histéricas, assumindo novas formas de manifestacdo; no campo da saude, ela se
expressa por meio de itinerarios terapéuticos marcados por iniquidades que
extrapolam a dimenséo estritamente clinica.

Nessa direcao, lamamoto (2008) destaca que a questdo social ndo se restringe
a caréncia econdmica, mas revela as formas pelas quais a sociedade capitalista
organiza o acesso aos direitos sociais. No contexto da AME, essas desigualdades
assumem contornos territoriais, de classe e de género, evidenciando que maes que

identificam precocemente os sinais da doenca frequentemente enfrentam resisténcia
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institucional ao reconhecimento de seus saberes, enquanto familias residentes em
regides com menor cobertura de estratégias diagndsticas precoces vivenciam atrasos
significativos no acesso ao cuidado. Dessa forma, o diagndstico tardio configura-se
como expresséao da desigualdade social e da seletividade estatal na garantia do direito
a saude.

Dessa maneira, o diagnéstico precoce da AME pode ser compreendido ndo
apenas como uma recomendacao clinica, mas como elemento constitutivo do direito
a saude no contexto das politicas publicas. A Constituicdo Federal de 1988, ao
estabelecer a saude como direito de todos e dever do Estado (art. 196), aponta para
a necessidade de garantir ndo apenas o acesso formal aos servi¢cos, mas condi¢bes
efetivas e oportunas de cuidado. Nesse sentido, Barata (2009) destaca que a
equidade em saude esta diretamente relacionada a capacidade de reduzir
desigualdades consideradas injustas, o que implica reconhecer que diferentes sujeitos
demandam respostas diferenciadas de acordo com suas necessidades.

Sob essa perspectiva, a ampliacdo da triagem neonatal, incluindo o teste do
pezinho ampliado, ndo pode ser analisada como politica acesséria, mas como
estratégia relevante para a promocao da equidade no acesso ao diagndstico e ao
cuidado em tempo oportuno. A ndo implementacdo ou a implementacdo desigual
dessas estratégias contribui para a manutencéo de iniquidades em saude, ao limitar
0 acesso de determinadas criancas as possibilidades de intervengéo precoce, com
impactos diretos sobre seus progndsticos e trajetdrias de cuidado.

O diagnéstico pré-sintomatico, quando assegurado por politicas publicas
universais e efetivamente operacionalizadas, insere-se, portanto, no campo do direito
a saude, previsto constitucionalmente. Conforme argumenta Barroso (2017), o direito
a saude encontra-se intrinsecamente vinculado a nocdo de dignidade da pessoa
humana, o que pressupde ndo apenas a existéncia formal de servigcos, mas sua
efetividade no atendimento as necessidades concretas da populagcdo, em tempo
adequado.

Nessa direcdo, o diagnostico tardio evidencia que o direito a saude ndo pode
ser reduzido ao acesso a tratamentos ja instituidos, mas deve abarcar a garantia de
acesso tempestivo aos meios diagnésticos. Como destacam Sarlet e Figueiredo
(2011), o direito fundamental a salde possui eficAcia imediata e ndo deve ser
condicionado a entraves administrativos ou burocraticos que inviabilizem sua

concretizacdo. Assim, atrasos no diagndstico comprometem a possibilidade de
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intervencdes precoces e contribuem para a reproducdo de desigualdades que
atravessam as trajetorias das familias.

A auséncia de politicas uniformes para o rastreamento da AME, nesse
contexto, evidencia limites na capacidade do sistema de saude de assegurar 0 acesso
universal, integral e equitativo ao cuidado. Ao submeter familias a longas
peregrinagbes diagnosticas, tais lacunas institucionais reforcam desigualdades
sociais e territoriais ja existentes, tensionando o0 principio constitucional da
universalidade do direito a saude.

Assim, o diagnéstico precoce em AME tipo 1 ndo deve ser entendido apenas
como um procedimento clinico desejavel, mas como um direito fundamental que
depende de organizacdo da rede, financiamento adequado e reducdo das
desigualdades territoriais. Quando esse direito ndo € plenamente assegurado, as
familias assumem o papel de mediadoras do cuidado, articulando consultas,
buscando especialistas e cobrando respostas, algo que aparece de forma nitida nos
itinerarios analisados neste estudo.

Em relacdo ao “Acesso e acompanhamento multiprofissional”, a segunda
categoria desse estudo, sabe-se que esse acesso ao acompanhamento
multiprofissional em doencas raras como a AME tipo 1 € um direito assegurado pelo
SUS, mas que permanece limitado e fragmentado.

Os resultados desse estudo evidenciam que o0 acompanhamento
multiprofissional das criancas com AME tipo 1 ainda é profundamente marcado pela
fragmentacdo da rede e pelas desigualdades regionais. Muitas familias relataram a
necessidade de viajar longas distancias para conseguir consultas com especialistas
ou complementar o cuidado com atendimentos privados. Isso evidencia que a rede
publica ainda ndo consegue ofertar de forma regular e equitativa a atencéo
multiprofissional preconizada. Enquanto algumas familias conseguem integrar
cuidados no setor privado ou em servigos de referéncia localizados em grandes
capitais, outras precisam enfrentar longos deslocamentos e filas de espera no SUS.

Essa realidade contrasta com as recomendacdes internacionais para 0 manejo
da AME, que reforczam a importancia do cuidado continuo, integrado e
multiprofissional desde o diagndstico (Mercuri et al., 2018; Mercuri et al., 2021). Na
pratica, porém, muitas familias precisam organizar sozinhas o cuidado, articulando
agendas, intermediando encaminhamentos e custeando atendimentos quando o SUS

nao consegue absorver a demanda. Esse movimento gera sobrecarga fisica e
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emocional, além de ampliar desigualdades entre quem pode pagar e quem depende
exclusivamente da rede publica.

Esses achados convergem com a reflexdo de que a integralidade do cuidado
nao se limita ao acesso pontual a procedimentos e consultas, mas exige continuidade,
vinculo e coordenacédo entre os servigos. Todavia, 0 que se observa € uma rede de
atencédo frequentemente fragmentada, na qual o fluxo entre atencdo basica, servicos
especializados e unidades hospitalares nem sempre esta organizado. Como
consequéncia, a responsabilidade de coordenar o itinerario terapéutico recai,
majoritariamente, sobre as maes, o que ratifica a desigualdade de género e amplia o
desgaste cotidiano (Travassos; Martins, 2004).

Esse dado empirico pode ser aprofundado a partir de uma perspectiva de
género. A centralidade das mées na organizacdao do cuidado nédo constitui um dado
meramente circunstancial, mas expressa a persisténcia da divisdo sexual do trabalho
na sociedade contemporanea. Conforme discutem Hirata e Kergoat (2007), as
atividades de cuidado s&o historicamente atribuidas as mulheres, sendo
frequentemente naturalizadas como extensao de suas responsabilidades familiares,
ainda que envolvam elevado grau de complexidade, desgaste fisico e impacto
emocional.

No contexto da Atrofia Muscular Espinhal (AME), essa dindmica se intensifica,
uma vez que o cuidado demanda acompanhamento continuo, articulagcdo entre
multiplos servicos e tomada de decisGes complexas em cenarios de incerteza clinica.
As mées passam a desempenhar funcdes que extrapolam o cuidado doméstico,
atuando como mediadoras entre instituicdes, gestoras do itinerario terapéutico e, em
muitos casos, responsaveis pela mobilizacédo de recursos financeiros e juridicos para
garantir o acesso ao tratamento.

Essa sobrecarga evidencia que o cuidado em saude, especialmente no campo
das doencas raras, ndo se distribui de forma neutra entre os membros da familia, mas
é atravessado por relacbes de género que atribuem as mulheres a responsabilidade
principal pela sustentacdo da vida. Como resultado, observa-se um processo de
intensificacdo do trabalho feminino, frequentemente invisibilizado e desvalorizado, o
gue contribui para a reproducdo de desigualdades de género no cotidiano dessas
familias.

Dessa forma, a analise dos itinerarios terapéuticos das criancas com AME

também revela que as desigualdades em saude estéo intrinsecamente articuladas as
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desigualdades de género, exigindo que o cuidado seja compreendido n&o apenas
como questdo clinica ou organizacional, mas como fenémeno social complexo,
atravessado por relacdes estruturais de poder.

Sob a perspectiva do direito a saude, essa realidade demonstra que o principio
da integralidade, previsto na Constituicdo Federal de 1988 e na Lei n° 8.080/1990,
ainda ndo se materializa plenamente para criancas com AME tipo 1. Para essa
populacdo, o acompanhamento multiprofissional continuo ndo € um complemento,
mas parte essencial do tratamento. Quando esse cuidado ndo esta disponivel, ou
ocorre de maneira intermitente, o direito a saude se fragiliza e passa a depender do
esforco individual das familias para suprir lacunas do sistema (Brasil, 1988;
Travassos; Martins, 2004).

Além disso, os resultados mostram que 0 acesso mais estavel aos servicos
ocorre com maior frequéncia entre familias com melhores condi¢cdes
socioeconémicas, maior escolaridade ou rede de apoio mais estruturada. J4 aquelas
em maior vulnerabilidade relatam mais barreiras e instabilidade no acompanhamento.
Isso evidencia desigualdades injustas em saude, na medida em que, eticamente, ha
uma dissonancia, pois o que deveria ser direito se transforma em privilégio para alguns
grupos (Gioacomini et al., 2021).

As desigualdades no acesso ao acompanhamento multiprofissional também
expressam a influéncia dos determinantes sociais da saude. Conforme discutem Buss
e Pellegrini Filho (2007), fatores como condi¢des socioecondmicas, escolaridade e o
territério de residéncia incidem de forma decisiva sobre as possibilidades de acesso e
utilizacéo dos servicos de saude. No contexto das doencas raras, como a AME, essas
desigualdades tendem a se intensificar, uma vez que a baixa prevaléncia dificulta a
consolidacdo de protocolos amplamente disponiveis e de redes assistenciais
estruturadas. Nesse cenario, 0 acesso a atencado multiprofissional passa a depender,
em grande medida, da capacidade de mobilizacdo das familias, fazendo com que um
cuidado que deveria ser assegurado como direito se apresente, na pratica, de forma
desigual.

Assim, o acompanhamento multiprofissional em AME tipo 1 deve ser
compreendido como politica publica estruturante e continua e ndo como um conjunto
de atendimentos pontuais. I1sso implica organizagao da rede, financiamento adequado,
formacdo profissional especializada e estratégias que reduzam desigualdades

territoriais, assegurando que todas as criancas recebam o cuidado necessario,
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independentemente do local onde vivem ou de suas condigbes socioecondmicas
(Brasil, 2014).

A Constituicdo Federal de 1988 e a Lei Organica da Saude (Lei n® 8.080/1990)
estabelecem a integralidade como um dos principios estruturantes do SUS, o que
pressupde a oferta de um cuidado que ultrapasse a consulta médica isolada e
incorpore acdes fisioterapéuticas, fonoaudiolégicas, nutricionais e de apoio
psicologico. No entanto, conforme analisa Fleury (2011), a capacidade do Estado de
concretizar esse principio € tensionada por limites institucionais relacionados as
restricdes orcamentérias, a fragmentacéo federativa e a crescente influéncia da légica
de mercado no setor da saude.

Nesse cenario, observa-se que muitas familias acabam assumindo o papel de
principais articuladoras do cuidado, evidenciando dificuldades na organizacdo de
fluxos integrados de atencao e reafirmando o papel do Estado como mediador, ainda
gue de forma desigual do acesso aos direitos em saude.

Sob essa perspectiva, como analisa Offe (1984), o Estado moderno é
tensionado entre responder as demandas sociais e, a0 mesmo tempo, preservar a
I6gica de acumulacdo capitalista. No caso da salde, isso se reflete em politicas
incompletas, que reconhecem direitos no plano legal, mas falham em sua
concretizacdo pratica. A auséncia de redes multiprofissionais estruturadas demonstra
como o Estado brasileiro, em sua forma concreta, tem operado de maneira seletiva,
assegurando cuidados integrais apenas a uma parcela da populacéo.

Além disso, a propria organizacdo federativa do SUS evidencia limites
relevantes para o acesso a equipes multiprofissionais de forma equitativa no territorio
nacional. Conforme analisam Paim et al. (2011), apesar dos avancos na ampliacédo da
cobertura em saude no Brasil, o SUS nao conseguiu eliminar as desigualdades
regionais nem consolidar a integralidade do cuidado de maneira homogénea. No
contexto da AME, essas limitagbes se expressam no fato de que criangas residentes
em grandes centros urbanos tendem a acessar com maior facilidade servicos e
equipes especializadas, enquanto aquelas que vivem em municipios de menor porte
permanecem dependentes de deslocamentos longos, onerosos e, muitas vezes,
inviaveis. Dessa forma, a fragmentacao federativa e a fragilidade dos mecanismos de
coordenacdo nacional contribuem para o aprofundamento das desigualdades
territoriais, fazendo do territério um elemento central na definicdo da qualidade do

cuidado ofertado.
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Essa lacuna na organizacdo estatal do cuidado transfere as familias a
responsabilidade pela articulacdo dos diferentes servigos, configurando uma das
expressbes contemporaneas da questdo social, a luz dos estudos de lamamoto
(2008). Reforca-se que essa sobrecarga incide de maneira particular sobre as maes,
gue passam a atuar como mediadoras entre servicos fragmentados, vivenciando
desgaste emocional, fisico e material decorrente da insuficiéncia de suporte
institucional. Nesse sentido, a dificuldade do Estado em garantir o cuidado
multiprofissional de forma integral acaba por deslocar para o ambito familiar
responsabilidades que deveriam ser assumidas como dever publico, evidenciando a
persisténcia de desigualdades estruturais no acesso ao direito a saude.

Esse cenario evidencia a necessidade de politicas publicas orientadas pela
integralidade e pela equidade no cuidado multiprofissional as pessoas com doencas
raras. Conforme argumenta Ayres (2004), o cuidado ndo pode ser reduzido a soma
de intervencdes técnicas, devendo ser compreendido como uma pratica relacional que
considera os sujeitos em sua totalidade e em seus contextos de vida. No caso da
AME, essa perspectiva implica ir além da oferta de medicamentos de alto custo e
assegurar acompanhamento fisioterapéutico, fonoaudiolégico, nutricional e
psicologico de forma continua. Na auséncia desse olhar integral, os itinerarios
terapéuticos tendem a permanecer marcados por lacunas institucionais e pela
responsabilizacdo quase exclusiva das familias na organizacdo do cuidado.

As dificuldades de acesso ao acompanhamento multiprofissional também
evidenciam como a questao social se expressa na concretizacao desigual dos direitos
no cotidiano das familias. Conforme assinala lamamoto (2008), essas desigualdades
se materializam por meio de barreiras que limitam as possibilidades de vida dos
sujeitos em contextos de maior vulnerabilidade.

No que diz respeito a AME, observa-se que familias com maior renda
conseguem, em alguma medida, complementar o cuidado por meio de terapias
privadas, enquanto aquelas dependentes exclusivamente do SUS enfrentam filas
prolongadas, oferta insuficiente de servicos e deslocamentos longos e onerosos.
Nesse cenario, como destaca Netto (2011), o acesso aos direitos sociais em
sociedades marcadas por profundas desigualdades tende a operar de forma seletiva.

Assim, o diagndstico tardio ndo representa apenas um atraso clinico, mas
condiciona a insercéo tardia das criancas em uma rede multiprofissional ja fragilizada,

aprofundando iniquidades no cuidado.
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Essa restricdo do acompanhamento multiprofissional compromete diretamente o
principio da equidade no SUS. Barata (2009) lembra que equidade n&o significa
oferecer o mesmo a todos, mas garantir que cada sujeito receba aten¢ao proporcional
as suas necessidades. No tocante a AME, a auséncia de uma rede multiprofissional
estruturada faz com que o direito ao cuidado seja exercido de forma desigual: quem
dispbe de recursos acessa terapias intensivas desde cedo, enquanto outros
permanecem em acompanhamento insuficiente. Essa desigualdade perpetua o0s
efeitos do atraso diagnostico, criando um ciclo de iniquidades que se acumulam ao
longo da trajetéria da crianga.

O acesso limitado a equipes multiprofissionais intensifica os efeitos do
diagnéstico tardio e contribui para a formacdo de um ciclo persistente de
desigualdades no cuidado. Tendo em vista a analise de Barroso (2017), o direito a
saude ndo se restringe a sua previsao formal, mas pressupbe politicas publicas
capazes de assegurar condicdes concretas de dignidade e igualdade de
oportunidades terapéuticas. Quando se trata da AME, a auséncia de
acompanhamento multiprofissional adequado aprofunda as iniquidades sociais, uma
vez que familias com maior capacidade econbémica conseguem acessar terapias
intensivas no setor privado, enquanto aquelas dependentes exclusivamente da rede
publica permanecem inseridas em servicos insuficientes e descontinuados.

Além disso, o principio da integralidade, previsto na Lei Organica da Saude (Lei
n° 8.080/1990), estabelece que o direito a saude deve abranger acbes
multiprofissionais voltadas a reabilitacdo, a prevencao de complicacdes e a promogao
da qualidade de vida. No entanto, as narrativas das familias evidenciam que esse
principio ainda se materializa de forma fragmentada no cotidiano dos servi¢os, com
acesso irregular a fisioterapia, fonoaudiologia e suporte psicolégico. Tal distancia
entre 0 marco normativo e a experiéncia concreta do cuidado revela limites estruturais
na organizagao do sistema de saude e reforga a seletividade no acesso aos direitos
sociais.

Portanto, assegurar acesso integral e continuo a equipes multiprofissionais nao
€ apenas uma medida assistencial, mas o cumprimento de um direito constitucional e
um instrumento de justica social. Entretanto, as fragilidades no acesso ao
acompanhamento multiprofissional ndo se limitam a organizacéo da rede de servigos,
mas se estendem também a provisdo de insumos essenciais para a continuidade do

cuidado.
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Esse cenario dialoga com o argumento de Barata (2009), segundo o qual a
equidade deve orientar a implementacdo das politicas publicas, de modo a direcionar
maior atencao aqueles que apresentam maiores necessidades. No contexto da AME,
a oferta exclusiva do medicamento, sem a garantia de acompanhamento
multiprofissional integral, revela limites na concretizacdo do direito a saude. A
auséncia de equipes de apoio compromete a integralidade do cuidado e evidencia as
dificuldades do sistema de saude em assegurar atencdo continua e articulada,
conforme previsto nos principios que orientam o SUS.

A auséncia de politicas publicas estruturadas para garantir a oferta regular de
medicamentos de alto custo e de equipamentos indispensaveis, como ventiladores e
aparelhos de tosse assistida, acaba transformando o cotidiano das familias em uma
luta permanente por recursos. Dessa forma, a precariedade da rede multiprofissional
se articula com a dificuldade de acesso a tecnologias terapéuticas, evidenciando um
cenario em que o Estado nédo assegura integralmente o direito constitucional a saude
e transfere as familias a responsabilidade de buscar, muitas vezes pela via judicial,
aquilo que deveria ser garantido como politica publica.

Ademais, essa discussao também pode ser articulada aos Objetivos de
Desenvolvimento Sustentavel (ODS), especialmente no que se refere ao ODS 3
(Saude e Bem-Estar), que estabelece como uma de suas metas a garantia da
cobertura universal de saulde, incluindo o acesso a servicos essenciais e a
medicamentos seguros, eficazes e de qualidade (meta 3.8), bem como o
fortalecimento da capacidade dos sistemas de salde e de seus recursos humanos
(meta 3.c). No caso da Atrofia Muscular Espinhal (AME), as dificuldades relacionadas
ao diagndstico precoce, ao acesso a terapias de alto custo e a organizacdo do cuidado
multiprofissional evidenciam desafios concretos para a efetivacdo dessas metas no
contexto brasileiro.

Além disso, os achados dialogam diretamente com o ODS 10 (Reducao das
Desigualdades), na medida em que revelam disparidades territoriais,
socioecon6micas e de acesso aos servicos de saude, que impactam de forma
diferenciada as trajetorias das familias. A coexisténcia entre diagnosticos pré-
sintomaticos em alguns territorios e longas peregrinacdes diagnosticas em outros
evidencia que o direito a salde ndo se materializa de forma homogénea, sendo

atravessado por desigualdades estruturais.
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Por fim, a centralidade da judicializacdo no acesso a medicamentos e
tecnologias em salde estabelece uma interface com o ODS 16 (Paz, Justica e
Instituicbes Eficazes), especialmente no que se refere a capacidade das instituicdes
publicas de garantir direitos de forma equitativa e sem a necessidade de mediacao
judicial. Nesse sentido, a andlise dos itinerarios terapéuticos das familias com AME
evidencia que o alcance dessas metas ainda enfrenta desafios estruturais, reforgando
a necessidade de fortalecimento das politicas publicas orientadas pela equidade.

Nesse contexto, tem-se a categoria “Medicamentos e equipamentos:
barreiras e judicializagao”, que revela que o acesso a medicamentos e
equipamentos essenciais para o cuidado em AME tipo 1 n&o ocorreu de maneira
automatica ou administrativa. Em muitos casos, foi necessario recorrer a judicializacéo
para garantir terapias modificadoras da doenca, como, ventilacdo ndo invasiva,
oxigenoterapia, dispositivos de suporte respiratorio, suplementacdo nutricional e
insumos de uso continuo. Esse processo foi descrito pelas familias como desgastante,
burocratico e emocionalmente exaustivo, mas, ao mesmo tempo, como a Unica
alternativa para viabilizar o cuidado.

Percebe-se que a judicializacdo nédo surge de forma isolada, mas como
desdobramento direto das fragilidades identificadas nas etapas anteriores do itinerario
terapéutico. O atraso no diagnostico (categoria 1) e 0 acesso fragmentado ao
acompanhamento multiprofissional (categoria 2) criam um cenario em que a via
judicial se apresenta como ultimo recurso para assegurar aquilo que deveria ser
garantido administrativamente. Nesse sentido, a judicializacdo funciona como
extensdo de um processo marcado pela insuficiéncia estatal, evidenciando a forma
como a auséncia de politicas integradas e sustentaveis obriga as familias a
recorrerem ao Judiciario como estratégia de sobrevivéncia.

Essa realidade dialoga com analises que mostram que a judicializacdo da
saude tem se tornado um recurso frequentemente utilizado por familias de pessoas
com doencas raras, principalmente quando o acesso administrativo pelo SUS néao
ocorre de forma tempestiva ou continua. Embora represente uma via legitima de
garantia de direitos, o acionamento do Judiciario também evidencia limites estruturais
na efetivacdo administrativa do direito a saude. Quando o acesso depende de
sentenca judicial, ele deixa de ser garantido de forma universal e passa a ocorrer de

maneira seletiva (Ventura et al., 2010).



75

No caso da Atrofia Muscular Espinhal (AME), a judicializacdo aparece
associada, sobretudo, a disputa por tecnologias de altissimo custo e a defasagem
entre inovacgao terapéutica, incorporacao regulatoria e efetiva oferta administrativa no
Sistema Unico de Salde (SUS). Estudo censitario sobre acées judiciais movidas
contra o Ministério da Saude para obtencdo do onasemnogene abeparvoveque
(Zolgensma®), no periodo de janeiro de 2019 a setembro de 2022, identificou 136
processos, dos quais 113 (83%) foram favoraveis aos pacientes, com gasto de R$
944,8 milhdes no periodo analisado. O mesmo estudo demonstrou que apenas seis
dessas ac¢Oes deferidas atenderiam aos critérios posteriormente estabelecidos pela
Comissdo Nacional de Incorporacdo de Tecnologias no SUS (CONITEC),
evidenciando que parte expressiva da judicializacdo incidiu sobre situacdes nédo
contempladas pelos parametros técnico-regulatorios adotados pelo sistema publico
de saude (Kretzschmar et al., 2024; Brasil, 2022).

Esse cenario sugere que a judicializacao, no caso da AME, ndo decorre apenas
do alto custo dos medicamentos, embora esse seja um fator central, mas também da
combinacao entre trés elementos: a pressao gerada pela urgéncia clinica da doenca;
a existéncia de tecnologias inovadoras com rapida circulagdo social antes de sua
plena disponibilizagéo publica; e a definicdo de critérios restritivos para incorporacao
e uso no SUS, formulados com base em evidéncias cientificas, analises de custo-
efetividade e impacto orcamentario. Em 2021, por exemplo, o Tribunal de Justica do
Estado de Séo Paulo, por meio de seu Nucleo de Apoio Técnico do Judiciario (NAT-
Jus), registrava a existéncia de demandas judiciais envolvendo o Zolgensma e
destacava a auséncia, a época, de parecer conclusivo nacional para sua incorporacao
ao SUS, além das incertezas relacionadas ao seu elevado custo e as evidéncias
disponiveis (Séao Paulo, 2021).

Mesmo apds avancos regulatérios, a judicializacdo ndo desaparece, mas tende
a se reconfigurar. No Estado do Rio de Janeiro, parecer técnico emitido pelo Nucleo
de Apoio Técnico do Judiciario do Tribunal de Justica do Estado do Rio de Janeiro
(NATJUS-TJRJ), em 2025, evidencia demanda judicial relacionada a quadro clinico
nao contemplado pelo protocolo ministerial entdo vigente, demonstrando que a
incorporacdo tecnolégica e a atualizacdo dos Protocolos Clinicos e Diretrizes
Terapéuticas (PCDT) reduzem parte dos conflitos, mas ndo eliminam as disputas em
torno de critérios de elegibilidade e acesso. Em Minas Gerais, notas técnicas do
Nucleo de Apoio Técnico do Judiciario (NATJUS-MG) indicam que a judicializagéo em
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AME também envolve suporte ventilatério, dispositivos respiratérios e outros insumos
indispensaveis a continuidade do cuidado, revelando que o litigio extrapola o acesso
ao medicamento de maior custo e alcanga o conjunto das tecnologias necessarias a
sobrevivéncia e reabilitacdo dos pacientes (Minas Gerais, s.d.; Rio de Janeiro, 2025).
Nessa direcédo, a politica publica parece funcionar parcialmente no plano da
incorporacao normativa, com a producdo de relatorios, protocolos e critérios de uso,
mas falha quando a oferta concreta ndo acompanha, ho mesmo ritmo, a urgéncia
clinica, a capilaridade territorial e a complexidade dos casos atendidos. Nao por
acaso, em marco de 2025, o Ministério da Saude informou ja ter cumprido 161 agbes
judiciais relativas ao Zolgensma desde 2020, com gasto aproximado de R$ 1 bilh&o,
antes mesmo da consolidacdo de sua oferta regular no SUS. Assim, a judicializacao
da AME pode ser compreendida como expressao simultanea do avanco biomédico e
da insuficiéncia politico-institucional do sistema de saude para absorver, de forma
equitativa e tempestiva, tecnologias de altissimo custo em contextos de doenca rara
e progressiva (Brasil, 2025).

Os relatos analisados evidenciam que familias com maior nivel educacional,
melhor renda ou possibilidade de contar com apoio juridico encontram mais condi¢des
para acionar a Justica. J4 aquelas em situacdo de maior vulnerabilidade enfrentam
maiores dificuldades para acessar essa via, o que reforca desigualdades ja existentes.
Assim, a judicializacdo acaba ampliando diferencas entre grupos sociais, a medida
gue a capacidade de mobilizacdo e de acesso a recursos juridicos interfere
diretamente na chance de obté-lo (Ferraz; Vieira, 2009).

Além disso, a judicializacdo provoca inseguranca permanente nas familias,
uma vez que o fornecimento de medicamentos e equipamentos precisa, em muitos
casos, ser renovado periodicamente mediante atualizacdo de laudos e decisdes. Esse
processo produz instabilidade no cuidado e interfere na organizagdo da rotina,
reforcando a sensacédo de que o direito pode ser interrompido a qualquer momento
(Giacomini et al., 2021).

Destaca-se outro ponto a ser observado, a coexisténcia entre avangos
terapéuticos, como 0 acesso ao nusinersena e outras modalidades terapéuticas
descritas por Mercuri et al. (2018; 2021) e a fragilidade institucional que permeia sua
disponibilizacdo. Ou seja, mesmo diante de inovacdes biomédicas capazes de

modificar o curso clinico da doenca, 0 acesso a essas tecnologias ainda depende, em
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muitos casos, de disputas administrativas e juridicas, o que coloca as familias em
posicdo constante de vigilancia e mobilizac&o.

Sob a perspectiva do direito a saude previsto na Constituicdo Federal de 1988,
0 acesso a medicamentos, equipamentos e insumos essenciais nao deveria depender
da capacidade individual de judicializacdo. A necessidade de recorrer ao Judiciario
aponta para lacunas nas politicas publicas voltadas para doencas raras e na
organizacdo do sistema de saude para atender demandas de alta complexidade.

Dessa forma, os achados deste estudo reforcam que a garantia do cuidado em
AME tipo 1 exige ndo apenas incorporagdo tecnoldgica, mas também organizacao
administrativa, financiamento sustentavel e politicas publicas estruturadas que
assegurem acesso continuo, regular e equitativo. Quando isso ndo ocorre, a
judicializacéo passa a integrar o itinerario terapéutico de forma quase permanente e
as familias assumem o papel de defensoras e mediadoras de um direito que,
constitucionalmente, ja Ihes pertence (Ventura et al., 2010).

Essa dependéncia do Judiciario dialoga com as analises de Pepe et al. (2010),
gue apontam a judicializacdo da saude no Brasil ndo como um fenémeno marginal,
mas como um componente incorporado aos itinerarios terapéuticos diante das
limitac6es na efetividade das politicas publicas. No contexto das doencas raras, 0
recurso a via judicial tende a assumir um papel substitutivo, deslocando para o
Judiciario decisdes que, idealmente, deveriam ser garantidas de forma administrativa
no ambito do Sistema Unico de Satde (SUS). Esse movimento evidencia fragilidades
na organizacao do cuidado e reforca a centralidade da judicializagdo como estratégia
de acesso a direitos em cenarios de insuficiéncia estatal.

Essa realidade ainda confirma que a centralidade da judicializacédo evidencia
também a seletividade do Estado em assegurar o direito a saude. Conforme analisa
Fleury (2012), a judicializacdo da saude ndo deve ser compreendida apenas como um
mecanismo de garantia de direitos, mas também como expressao das limitacées do
Estado em assegurar politicas publicas universais implementadas de forma equitativa.
Esse processo produz um paradoxo, na medida em que, enquanto algumas
familias conseguem mobilizar recursos juridicos, informacionais e financeiros para
acessar a via judicial, outras permanecem excluidas por ndo disporem das mesmas
condicdes de acesso a justica. Assim, a efetividade do direito & saude passa a ser
mediada pelo grau de informacéo, pela renda e pelo capital social das familias,

contribuindo para a producéo de novas formas de desigualdade no acesso ao cuidado.
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Outro aspecto recorrente nos relatos refere-se a adocao de estratégias emergenciais
pelas familias, como a venda de bens pessoais e a realizacdo de campanhas de
financiamento coletivo, com o objetivo de viabilizar a aquisicdo de medicamentos e
equipamentos essenciais. Esse fendmeno evidencia limites importantes da resposta
do sistema publico e aponta para a crescente mercantilizacdo do cuidado em saude.
Conforme analisa Campos (2009), o campo da saude no Brasil € atravessado por uma
tensdo permanente entre a logica do direito e a I6égica do mercado.

Esse conjunto de mobilizacbes adotadas pelas familias ndo pode ser
compreendido apenas como iniciativas pontuais de enfrentamento de dificuldades
individuais, mas deve ser analisado como expressédo de um processo mais amplo de
reconfiguracdo da protecdo social no contexto contemporéaneo. A crescente
centralidade de campanhas solidarias, associacdes de pacientes e redes de apoio
evidencia um deslocamento, ainda que parcial, de responsabilidades que,
constitucionalmente, deveriam ser assumidas pelo Estado.

Nesse sentido, a atuacao da sociedade civil organizada ultrapassa a dimensao
de suporte informal e passa a assumir funcdes de mediacdo do acesso a direitos,
financiamento do cuidado e articulacdo de redes assistenciais. Embora essas
iniciativas desempenhem papel fundamental na viabilizacdo do cuidado, sua
expansdo também revela limites na capacidade estatal de assegurar, de forma
universal e equitativa, a provisao de servi¢cos e tecnologias em saude.

Esse processo pode ser interpretado a luz das transformacdes recentes nas
formas de organizacéo do Estado e das politicas sociais, marcadas por tendéncias de
restricdo fiscal, descentralizacdo e crescente participacdo de atores nédo estatais na
provisdo de servicos. Conforme argumenta lamamoto (2008), a questdo social se
expressa justamente nas formas pelas quais as desigualdades sao geridas e
redistribuidas na sociedade, o0 que, no caso da saude, inclui a transferéncia, explicita
ou implicita, de responsabilidades para individuos, familias e organizacbes da
sociedade civil.

No contexto da Atrofia Muscular Espinhal (AME), essa dinamica se materializa
na necessidade de mobilizacdo constante das familias para garantir acesso a
tratamentos, equipamentos e servi¢cos que deveriam ser assegurados como direito. A
realizacdo de campanhas de arrecadacéo, a busca por apoio em associagdes e a

articulacao de redes informais de cuidado evidenciam um processo de informalizag&o
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da protecao social, no qual o acesso ao cuidado passa a depender, em alguma
medida, da capacidade de mobilizacéo social e econémica dos sujeitos.

Tal cenario também dialoga com a noc¢éo de privatizacéo indireta da saude, na
medida em que parte dos custos e responsabilidades pelo cuidado é deslocada para
0 ambito privado — seja por meio do pagamento direto por servigos, seja pela
captacdo de recursos via iniciativas individuais e coletivas. Como consequéncia, 0
direito a saude, embora formalmente universal, passa a ser operacionalizado de forma
desigual, condicionado as possibilidades concretas de cada familia em acessar e
mobilizar recursos.

A recorréncia da judicializacédo e das estratégias individuais de financiamento
evidencia a fragilidade de politicas estruturantes capazes de assegurar acesso
equitativo e oportuno a medicamentos e equipamentos de alto custo. Com base no
gue destacam Sarlet e Figueiredo (2011), o direito a saude, enquanto direito
fundamental de eficdcia imediata, ndo pode ter sua concretizacdo condicionada
exclusivamente a via judicial. Quando se trata da AME, essa realidade aponta para a
necessidade de politicas puablicas que garantam financiamento sustentavel,
incorporacdo tecnolégica criteriosa e mecanismos de distribuicdo equitativa de
insumos, de modo a reduzir a dependéncia do Judiciario e o 6nus desproporcional
imposto as familias.

Essa fragilidade estrutural ndo pode ser analisada de forma dissociada do
contexto mais amplo de financiamento do sistema de saude brasileiro. A promulgacéo
da Emenda Constitucional n°® 95/2016, que instituiu um teto para os gastos publicos
por vinte anos, representou uma inflexdo importante no financiamento das politicas
sociais, incluindo a saude. Ao limitar o crescimento das despesas primarias a variacao
da inflacdo, a medida passou a restringir a capacidade de expansédo do gasto publico
em um cenario de aumento da demanda por servi¢cos e incorporacado de tecnologias
de alto custo.

No ambito do Sistema Unico de Saude (SUS), diversos estudos tém apontado
gue o subfinanciamento histérico da saude publica foi aprofundado apés a
implementacéo do teto de gastos, impactando a capacidade do sistema de responder
de forma universal e continua as necessidades da populacéo (Paim et al., 2011; Vieira;
Benevides, 2016). No caso das doencas raras, como a Atrofia Muscular Espinhal

(AME), esses efeitos tornam-se ainda mais evidentes, uma vez que o cuidado envolve



80

terapias de elevado custo, acompanhamento multiprofissional continuo e
infraestrutura especializada.

Nesse contexto, a limitacdo orcamentéaria imposta pela Emenda Constitucional
n° 95/2016 contribui para tensionar a implementacdo de politicas publicas ja
existentes, dificultando a ampliagdo de programas como a triagem neonatal, a
consolidagéo de redes multiprofissionais e a oferta regular de medicamentos de alto
custo. Assim, a insuficiéncia de financiamento ndo apenas compromete a expansao
do sistema, mas também fragiliza a sustentabilidade das politicas ja instituidas.

Essa dinamica permite compreender que as dificuldades enfrentadas pelas
familias no acesso ao diagnédstico, ao acompanhamento multiprofissional e as
tecnologias terapéuticas ndo decorrem apenas de falhas pontuais de gestdo, mas
estdo inseridas em um contexto mais amplo de restricdo fiscal e de redefinicdo do
papel do Estado na garantia dos direitos sociais. Como resultado, observa-se um
descompasso entre a ampliacdo das demandas em salde e a capacidade estatal de
financia-las, o que contribui para a persisténcia — e, em alguns casos, 0
aprofundamento — das desigualdades no acesso ao cuidado.

O protagonismo assumido pelo Judiciario nesse cendrio revela limites
importantes na capacidade do Estado de exercer plenamente sua funcédo de
garantidor do direito a saude. A judicializacdo, no caso da AME, ndo deve ser
compreendida apenas como iniciativa isolada das familias, mas como consequéncia
da auséncia ou insuficiéncia de politicas publicas especificas voltadas as doencas
raras. Como observa Menicucci (2014), no Brasil, a resposta estatal as demandas em
saude tende a assumir carater reativo, com ac¢des fragmentadas e pouco articuladas.
Esse padréo contribui para que a via judicial se consolide como um caminho
recorrente de acesso a direitos, evidenciando como a falta de planejamento publico
desloca para o Judiciario responsabilidades que deveriam ser assumidas no ambito
das politicas publicas.

Nesse contexto, o deslocamento das decisbes para a esfera judicial produz um
campo de disputas no qual o acesso a medicamentos passa a depender da
capacidade de judicializacdo, em vez de ser garantido como direito universal. De
acordo com Gerschman (2011), o Estado brasileiro apresenta uma seletividade
estrutural, na qual os direitos sociais sdo reconhecidos no plano normativo, mas
efetivados de maneira desigual na vida cotidiana. No caso da Atrofia Muscular

Espinhal (AME), essa seletividade se manifesta na assimetria entre familias que
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dispdem de recursos informacionais, juridicos e financeiros para ingressar com acdes
judiciais e aquelas que permanecem a margem do sistema, invisibilizadas pela
auséncia de suporte institucional.

A crise contemporanea do Estado de bem-estar social, em consonancia com a
analise de Pinto e Malta (2024), contribui para compreender os fundamentos
estruturais que tornam a judicializacdo um desdobramento recorrente nas demandas
por medicamentos e equipamentos de alto custo. Nesse cenério, politicas de
austeridade e processos de retracdo das func¢des publicas fragilizam os sistemas de
protecdo social e reduzem a capacidade estatal de assegurar a provisao universal e
continua de insumos terapéuticos. Ao assumir um papel substitutivo, a judicializacéo
passa a operar ndo apenas como estratégia individual de acesso, mas como
expresséo das limitagcdes do pacto social no qual o Estado se compromete com a
equidade e a garantia de direitos. Assim, o atraso diagndstico (categoria 1) e a
fragmentacdo do cuidado multiprofissional (categoria 2) podem ser compreendidos
nao como falhas isoladas, mas como manifestacfes articuladas de um Estado em
retracdo frente ao aumento das demandas sociais e a persisténcia de desigualdades
estruturais.

Por essa razéo, o enfrentamento da judicializagéo n&o pode se limitar ao campo
juridico, exigindo a formulagdo de politicas estruturantes capazes de assegurar
integralidade e equidade no cuidado em saude. Conforme analisa Donnangelo (1976),
a relacdo entre medicina e sociedade € atravessada por condicionantes sociais e
politicos que extrapolam a dimenséo estritamente clinica. Quanto a AME, reconhecer
o direito ao acesso a medicamentos e equipamentos implica integra-lo a um projeto
mais amplo de cuidado, que articule diagnostico precoce, continuidade assistencial e
acompanhamento multiprofissional, de modo a promover equidade e sustentabilidade
no sistema de saude.

A judicializacdo também pode ser compreendida como uma expressao
contemporanea da questdo social no campo da saude. Nos itinerarios das familias,
essa desigualdade se evidencia no contraste entre aquelas que conseguem mobilizar
advogados, informacdes e recursos financeiros para acessar a via judicial e aquelas
gue permanecem invisibilizadas diante do sistema. De acordo com Netto (2011), a
guestao social se reconfigura em cada conjuntura historica, e, no contexto da saude,

manifesta-se na crescente dependéncia do Judiciario como meio de acesso a
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tratamentos de alto custo, convertendo direitos formalmente universais em bens
distribuidos de forma seletiva.

Essa dindmica dialoga com a analise de Castel (1998), ao evidenciar que a
retracdo do Estado em suas funcdes de protecdo social produz zonas de
vulnerabilidade, nas quais os individuos e as familias passam a assumir, de forma
individualizada, a busca por solugdes. Assim, a judicializagdo ndo apenas responde a
lacunas na acao estatal, mas contribui para a reproducdo de desigualdades sociais
mais amplas, reafirmando a centralidade da questédo social no debate sobre saude e
equidade.

No campo das doencas raras, a garantia do direito a saude pressupde politicas
publicas de incorporacdo tecnolégica orientadas por critérios de sustentabilidade e
equidade. Conforme discutem Schieppati et al. (2008), a baixa prevaléncia dessas
condicdes, associada ao elevado custo das terapias disponiveis, coloca em tenséo a
capacidade dos sistemas universais de saude de responder as demandas de forma
continua e equitativa. Nesse contexto, a recorréncia da judicializacdo ndo deve ser
compreendida como efetivacéo do direito a satde, mas como indicativo das limitacdes
do Estado em assegurar esse direito de maneira estruturada e programatica.

As dificuldades enfrentadas para garantir medicamentos e equipamentos nao
se encerram na conquista formal do acesso, mas atravessam toda a experiéncia
familiar, alimentando sentimento de inseguranca, ansiedade e desgaste emocional.
Mesmo quando obtém terapias inovadoras ou insumos vitais, as familias vivem sob a
incerteza de sua continuidade, seja pela morosidade dos processos judiciais, seja pela
instabilidade das autorizac6es administrativas.

Essa instabilidade estrutural repercute diretamente nas expectativas em
relacdo ao futuro, no qual a esperanca associada aos avangos terapéuticos convive
com o receio da interrupcdo do tratamento, além da incerteza quanto a
sustentabilidade do cuidado a longo prazo. E nesse tensionamento entre conquistas
ainda parciais e vulnerabilidades persistentes que se constituem as perspectivas,
angustias e sentimentos expressos pelas familias.

Assim, como ultima categoria desse estudo, “Perspectivas familiares sobre
o futuro do cuidado: sentimentos ambiguos de esperanca e medo”, emerge como
consequéncia direta das fragilidades vivenciadas ao longo do itinerario terapéutico.
Desde o diagnéstico tardio até o acesso desigual ao acompanhamento

multiprofissional, passando pela dependéncia da judicializacdo para obtencdo de
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medicamentos e equipamentos, cada etapa repercute nas expectativas das familias,
gue projetam o futuro entre conquistas biomédicas e incertezas institucionais.

Os relatos das familias mostraram que o cuidado em AME tipo 1 € vivido de
forma continua, intensa e emocionalmente mobilizadora, produzindo sentimentos que
transitam entre esperanca, gratiddo, medo, desgaste e incerteza. De um lado, os
avancos terapéuticos e a possibilidade de acesso aos medicamentos modificadores
da doenca trouxeram novas perspectivas em relacdo a sobrevida e a funcionalidade
das criancas. Por outro, permanece um forte sentimento de inseguranca quanto a
continuidade do tratamento, a obtencéo de equipamentos e a capacidade do sistema
de saude em sustentar esse cuidado ao longo do tempo.

Esses sentimentos ndo surgem de forma isolada. Eles séo construidos ao longo
de todo o itinerario terapéutico, marcado por diagnosticos tardios, dificuldades de
acesso a equipes multiprofissionais e, muitas vezes, pela necessidade de recorrer a
judicializacéo. Logo, mesmo quando o tratamento é conquistado, ele ndo é percebido
como uma garantia consolidada, mas como algo que precisa ser revalidado
continuamente por meio de laudos, processos administrativos e decisfes judiciais.
Isso interfere diretamente na forma como as familias planejam o futuro (Rosa; Grieco,
2020).

Essa experiéncia dialoga com Minayo (2017) ao destacar que o adoecimento
envolve dimensdes simbdlicas, afetivas e sociais que atravessam a vida cotidiana. No
caso da AME, o tratamento continuo, as demandas assistenciais intensivas e a
imprevisibilidade do acesso configuram um cenario de vigilancia permanente por parte
das familias.

Essa situacdo pode ser compreendida a luz do que Castel (1998) define como
“zona de vulnerabilidade”, caracterizada pela convivéncia simultadnea entre protecao
e risco, estabilidade e incerteza. No diz respeito a AME, embora a incorporacdo de
medicamentos represente um avanco histérico no cuidado, a dependéncia de
autorizagbes de operadoras de saude, decisdes judiciais e politicas publicas ainda
pouco consolidadas mantém as familias em um estado permanente de inseguranca.
Assim, observa-se que os avancos biomeédicos, isoladamente, ndo sdo suficientes
para superar as dimensdes sociais, institucionais e emocionais que atravessam 0
cuidado em doencas raras.

Os resultados evidenciaram que o atraso no diagnostico (categoria 1), longe de

se restringir a um dado clinico, constitui o primeiro elo de um itinerario terapéutico
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fragmentado, com repercussfes diretas sobre as expectativas das familias. Estudos
sobre itinerarios em doencas raras, como o de Zurynski et al. (2017), demonstram que
a demora no reconhecimento da condicdo e a passagem por multiplos servicos de
saude produzem sofrimento, desgaste financeiro e perda de oportunidades
terapéuticas. Esse momento inicial marca profundamente a forma como as familias
passam a projetar o futuro: ao mesmo tempo em que celebram a confirmacao
diagnodstica e a possibilidade de iniciar o tratamento, convivem com a inseguranca
guanto a continuidade e a sustentabilidade desse percurso.

Soma-se a isso, a dificuldade em acessar equipes multiprofissionais (categoria
2) e a dependéncia da judicializacdo para medicamentos e equipamentos (categoria
3) que configuram dimensdes que reforcam desigualdades estruturais. Ainda que
muitos processos resultem em acesso a terapias e equipamentos, a necessidade de
recorrer continuamente a Justica gera desgaste emocional e inseguranca quanto a
permanéncia do tratamento. Assim, a conquista do direito a salude deixa de ser
percebida como um processo administrativo estavel e passa a depender de constante
mobilizacdo das familias (Ventura et al., 2010).

O acesso a medicamentos de alto custo e a equipamentos essenciais, quando
nao assegurado de forma permanente, produz uma experiéncia de cuidado marcada
pela instabilidade. Ao analisar os limites estruturais do Sistema Unico de Saude,
Souza e Paim (2019) evidenciam que o subfinanciamento histérico, o avanco da
mercantilizacdo da saude e a auséncia de planejamento de longo prazo comprometem
a sustentabilidade do sistema, especialmente nos processos de incorporacao
tecnoldgica.

No contexto das doencas raras, essa fragilidade estrutural se materializa na
inseguranca cotidiana vivida pelas familias, que passam a depender de decisdes
judiciais ou de longas negocia¢cBes burocraticas para garantir a continuidade do
tratamento, o que corréi a confianca na efetividade do direito a saude.

Conforme analisam Rodwell e Ayme (2014), a auséncia de politicas publicas
consistentes voltadas as doencas raras tende a deslocar para as familias a
responsabilidade pela busca de solugbes, estimulando estratégias individuais que
aprofundam as iniquidades sociais. No contexto brasileiro, essa dinAmica se expressa
na seletividade do acesso ao cuidado, uma vez que familias com maior renda, capital
social e informacdo conseguem acionar o sistema judicial, enquanto outras

permanecem a margem das politicas e dos servicos de saude. Essa desigualdade
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estrutural atravessa diretamente a quarta categoria analitica, pois as expectativas em
relagéo ao futuro do cuidado sédo marcadas por um paradoxo: a esperanca de que 0s
avancos tecnolégicos possam modificar o curso da doenca convive com o receio de
gue esses direitos ndo sejam garantidos de forma continua e equitativa pelo Estado.

Outro elemento que se destaca nos resultados é o papel desempenhado pelas
redes de apoio, tanto formais quanto informais, no enfrentamento do itinerario
terapéutico. De acordo com Gerschman (2004), a participacdo social em saude
constitui um dos pilares da democracia sanitaria, funcionando como espaco de
articulagcdo e mediacgédo entre a sociedade civil e o Estado. Nas narrativas analisadas,
associacfes de pacientes, como o Instituto Nacional da Atrofia Muscular Espinhal
(INAME), emergem néo apenas como fontes de informacdo, mas como mediadoras
centrais no acesso a servicos, direitos e estratégias de cuidado. Ao mesmo tempo em
gue essas redes sustentam o cotidiano das familias, sua atuagao evidencia as lacunas
das politicas publicas na garantia de um suporte integral e continuo as pessoas com
doencas raras.

Nesse cenario, diante das limitacbes da atuacdo estatal, associacbes de
pacientes, como o Instituto Nacional da Atrofia Muscular Espinhal (INAME), passam a
ocupar um lugar central no apoio as familias, oferecendo informacdes, orientacéo e
suporte emocional ao longo do itinerario terapéutico. Conforme problematiza
Gerschman (2004), a participacdo social constitui um elemento fundamental para o
fortalecimento da democracia sanitaria, contudo ndo deve ser confundida com a
substituicdo das responsabilidades do Estado. Quando a continuidade do cuidado
passa a depender prioritariamente da mobilizacdo da sociedade civil, instala-se uma
condicao adicional de vulnerabilidade, na qual as familias ficam sujeitas a capacidade
dessas associacdes de sustentar sua atuacdo ao longo do tempo. Assim, o papel das
redes sociais e da sociedade civil revela um duplo carater: é essencial, por garantir
apoio imediato as familias, e, simultaneamente, denunciante, ao evidenciar as lacunas
deixadas pelo Estado na garantia plena e estruturada do direito a saude.

Ressalta-se, ainda, as preocupac¢des das familias com o futuro, especialmente
sobre quem assumird o cuidado quando os pais ndo puderem mais, remetem ao
desafio da sustentabilidade das politicas de saude para doencas raras. Essa
apreensao se intensifica em contextos de vulnerabilidade socioeconémica, nos quais
0 acesso a rede multiprofissional e aos equipamentos depende de recursos

financeiros, apoio social e capacidade de mobilizacdo. Assim, as desigualdades
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sociais ndo apenas condicionam 0 acesso ao tratamento, mas também moldam as
expectativas de futuro (Rosa; Grieco, 2020).

O SUS convive, historicamente, com restrices orcamentarias, fragilidades no
planejamento de médio e longo prazo e desafios relacionados aos processos de
incorporacao tecnoldgica, conforme analisa Paim (2020). No contexto da AME, essas
limitacbes se materializam em riscos concretos de descontinuidade terapéutica,
evidenciando que o problema néo se restringe ao acesso inicial ao tratamento. Trata-
se, sobretudo, da capacidade de sustentar, ao longo do tempo, o fornecimento de
medicamentos, a manutencdo de equipamentos e 0 acompanhamento
multiprofissional continuo. Essa vulnerabilidade institucional reflete os limites
estruturais dos sistemas publicos de saude diante de demandas de alto custo e
cuidado prolongado.

Além disso, a percepcdo de incerteza esta fortemente relacionada a
desigualdade territorial. Familias residentes em capitais ou préximas a servicos
especializados relatam maior previsibilidade no acompanhamento, enquanto aquelas
em areas periféricas ou municipios menores enfrentam trajetorias assistenciais mais
longas, custos elevados e risco de interrupcao terapéutica. I1sso reforgca que o local de
residéncia permanece como elemento estruturante dos itinerarios terapéuticos
(Travassos; Martins, 2004).

Dessa maneira, outro elemento central que atravessa as expectativas das
familias é o territério. Como analisa Santos (1996), o territério ndo se limita a uma
dimensao geografica, mas organiza fluxos, recursos e possibilidades de acesso. Para
as familias que residem em capitais ou em regides proximas a centros de referéncia,
o futuro tende a ser projetado com maior expectativa de continuidade do cuidado e de
acompanhamento especializado. Em contraste, aquelas que vivem em regifes
interioranas enfrentam deslocamentos frequentes, custos adicionais e maior risco de
descontinuidade terapéutica, o que fragiliza a confianga na sustentacdo do cuidado
ao longo do tempo. Dessa forma, o territdrio ndo apenas condiciona o presente, como
estrutura desigualdades nas projecdes de futuro, transformando as expectativas em
mais uma expressao das desigualdades socioespaciais.

Por fim, a analise das expectativas das familias evidencia que o cuidado ndo
pode ser reduzido a um conjunto de procedimentos técnicos, devendo ser
compreendido como uma experiéncia de vida atravessada por afeto, sofrimento e

esperanca. Como argumenta Ayres (2004), o cuidado em saude envolve dimensdes
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relacionais, éticas e existenciais que excedem a esfera biomédica. Nessa perspectiva,
as falas finais dos familiares chamam atencdo para a necessidade de politicas
publicas que ndo apenas garantam o0 acesso as terapias inovadoras, mas que
reconhecam o cuidado como um direito integral, incluindo suporte psicolégico, social
e comunitério de longo prazo.

Essa realidade, expressa pelo sentimento recorrente de inseguranca quanto a
continuidade do cuidado, deve ser compreendida como manifestagdo da questao
social. Conforme evidenciado, para familias com maior renda, redes sociais mais
amplas e acesso a informacdes qualificadas, as expectativas em relacdo ao futuro
tendem a ser menos incertas, ainda que atravessadas por desafios permanentes. Em
contrapartida, para familias inseridas em contextos de maior vulnerabilidade, o futuro
€ projetado sob a logica da instabilidade continua, com risco constante de interrupcéo
de terapias vitais.

Como destaca Netto (2011), a questdo social se reinventa historicamente e, no
campo da saude, atualiza-se por meio da seletividade no acesso as inovacdes
terapéuticas. Dessa forma, a ambivaléncia entre esperanca e medo presente nas
narrativas analisadas revela que os avancos terapéuticos, embora fundamentais, nédo
séo suficientes para eliminar as desigualdades estruturais que atravessam o cuidado.
Mesmo diante da incorporacdo de tecnologias inovadoras, a continuidade do
tratamento e do acompanhamento multiprofissional permanece condicionada a
fatores como renda, localizacdo geografica, capital social e capacidade de acesso a
judicializacéo (Rosa; Grieco, 2020).

Nesse contexto, as redes de apoio, formais e informais, assumem papel
fundamental. Associacdes de pacientes, como o INAME, foram mencionadas como
fontes de acolhimento, informacdo e suporte. Esses espacos contribuem para o
compartilhamento de experiéncias, fortalecimento emocional e orientagdo em relagéo
aos fluxos de cuidado. Todavia, também evidenciam que parte do suporte que deveria
ser assegurado pelo Estado segue sendo assumido pela sociedade civil (Giacomini et
al., 2021).

Dessa forma, as expectativas futuras das familias refletem n&o apenas os
resultados biomédicos, mas também a confianga, ou a auséncia dela, na capacidade
do Estado de assegurar o direito constitucional a saude de maneira integral, equitativa

e continua (Brasil, 1988).
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Observa-se que as fragilidades relacionadas ao diagndstico, ao
acompanhamento e ao acesso aos recursos terapéuticos repercutem na quarta
categoria como uma consequéncia praticamente inevitavel, revelando que as familias
projetam o futuro entre medo e esperanca, confianca e inseguranca. A luz de
Schieppati et al. (2008), as doencas raras nao se restringem ao campo meédico, mas
configuram também problemas sociais e politicos, ao evidenciarem as falhas do
Estado na garantia da equidade.

Nesse cenario, as familias vivenciam simultaneamente o avanco historico das
terapias e a incerteza quanto a sua continuidade, expressando a experiéncia de um
futuro marcado pela instabilidade. O cuidado, nessa perspectiva, somente podera ser
reconhecido plenamente como direito quando o Estado assumir politicas
estruturantes, integradas e sustentaveis, que ultrapassem a via judicial e a
dependéncia das redes associativas.

Ao tratar do direito a saude, torna-se evidente que, embora as conquistas
biomédicas tenham ampliado a sobrevida e a qualidade de vida das criancas com
AME, a auséncia de politicas publicas de longo prazo voltadas as doencas raras
coloca em risco a sustentacdo desse direito ao longo do tempo. Conforme analisa
Paim (2020), a sustentabilidade do Sistema Unico de Saude depende da adogdo de
politicas estruturantes que articulem equidade, financiamento adequado e
integralidade do cuidado, elementos ainda frageis no campo da incorporacao
tecnoldgica de alto custo.

Nessa perspectiva, as falas das familias revelam que o direito a satude nao
pode ser compreendido apenas como acesso a tecnologias inovadoras, mas deve
envolver continuidade do cuidado, acompanhamento multiprofissional e suporte
social. Como destaca Ayres (2004), o cuidado em saude incorpora dimensdes
relacionais, éticas e existenciais que extrapolam a prescricdo biomédica. Assim, a
efetivacdo do direito & saude para familias de criangas com AME exige a articulacao
entre inovagédo tecnolégica, cuidado multiprofissional continuo e protecdo social, de
modo a transformar um futuro marcado pela incerteza em um horizonte de garantias
concretas.

Além disso, as expectativas das familias estdo profundamente vinculadas a
memoria de seus itinerarios terapéuticos, frequentemente marcados por diagndésticos
tardios, peregrinacdo por diferentes servigos de saude e dificuldades no acesso ao

acompanhamento multiprofissional. Como apontam o0s estudos sobre itinerarios
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terapéuticos, o futuro ndo é projetado a partir de um vazio, mas construido com base
nas fragilidades vivenciadas no passado e no presente (Almeida Filho, 2011, Silva et
al., 2018). As longas trajetérias em busca de reconhecimento e cuidado tornam as
familias mais conscientes da instabilidade do sistema de saude e, simultaneamente,
mais vulnerdveis ao desgaste emocional e financeiro. Desse modo, o itinerario
terapéutico nédo se limita a uma narrativa retrospectiva, mas atua como elemento
estruturante das percepcdes sobre o futuro, reforcando sentimentos de ansiedade e a
necessidade permanente de mobilizacdo para assegurar direitos que deveriam estar
garantidos pelo Estado.

Os achados deste estudo mostram que o itinerario terapéutico das familias de
criangas com AME tipo 1, na regido Sudeste do Brasil, € marcado por desafios que se
iniciam ainda no processo diagnéstico e acompanham toda a trajetoria de cuidado. O
diagnostico tardio, a dificuldade de acesso a equipes multiprofissionais, a
dependéncia da judicializacdo para obtencdo de medicamentos e equipamentos, além
da inseguranca quanto a continuidade do tratamento ndo aparecem como situacées
isoladas, mas como partes de um mesmo fendmeno. Esse conjunto de experiéncias
revela limites na organizacado das politicas publicas e na capacidade do Estado em
garantir o direito a saude previsto na Constituicdo Federal de 1988.

Embora a Lei n° 14.154/2021 tenha previsto a ampliagéo da triagem neonatal

para inclusdo de doencas raras, entre elas a AME, sua implementacéo ocorre de
forma gradual no territério nacional. Os resultados deste estudo indicam que, na
pratica, o acesso ao diagnostico e ao cuidado ainda se da de forma desigual,
evidenciando desafios na efetivacdo das politicas publicas no &mbito do SUS.
Dessa forma, o local de residéncia continua interferindo diretamente no acesso ao
diagndstico precoce e ao tratamento oportuno, o que reforca desigualdades ja
apontadas em estudos sobre itinerarios terapéuticos em doencas raras (Rosa; Grieco,
2020).

Acrescenta-se a isso, 0 acesso as terapias modificadoras da doenca, como o
nusinersena (Finkel et al., 2017) e demais recursos terapéuticos descritos por Mercuri
et al. (2018; 2021), que ainda depende, em muitos casos, de judicializacdo. A via
judicial, embora represente um instrumento de garantia de direitos, também evidencia
a fragilidade do acesso administrativo regular e pode aprofundar desigualdades, na
medida em que familias com maior informacéao e apoio juridico tendem a ter mais

facilidade para acionar esse recurso (Giacomini et al., 2021). Assim, a judicializacao
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deixa de ser um episédio isolado e passa a indicar lacunas estruturais nas politicas
publicas voltadas para doencas raras.

Os itinerarios analisados também confirmam que o cuidado em saude é
construido nas relacdes e vivéncias cotidianas, envolvendo dimensdes subjetivas e
sociais que fazem parte da experiéncia de adoecimento (Minayo, 2014). As redes de
apoio, formais e informais, surgem como fundamentais no enfrentamento das
dificuldades, mas, ao mesmo tempo, revelam que parte das funcdes que deveriam ser
assumidas pelo Estado acabam sendo transferidas as familias e associacoes.

Diante disso, a AME tipo 1 evidencia que o cuidado ndo pode ser reduzido
apenas ao acesso ao medicamento. Ele envolve diagnéstico precoce,
acompanhamento multiprofissional continuo, disponibilidade de equipamentos e
suporte as familias, em consonancia com o principio da integralidade do cuidado em
saude. A consolidagdo do direito a saude depende de politicas publicas organizadas
e sustentaveis, capazes de garantir acesso equitativo, reduzir desigualdades
territoriais e evitar que o cuidado dependa exclusivamente da capacidade individual
de mobilizacéo das familias (Brasil, 2014).

Finalmente, destaca-se um ponto significativo de limitagdo sobre os achados
desta pesquisa: a coleta de dados realizada em ambiente virtual, mediada por redes
associativas e convites digitais. Uma vez que pode ter restringido a participacdo de
familias em situacdo de maior vulnerabilidade social, especialmente aquelas com
menor acesso a internet, menor escolaridade ou menor insercdo em redes
organizadas de apoio.

Essa limitacdo possui implicacbes que vao além do plano metodoldgico,
alcancando também a dimensé&o analitica do estudo. Se, mesmo entre familias com
condigbes socioecondmicas relativamente mais favorecidas, o0s itinerarios
terapéuticos se mostram marcados por atrasos diagnésticos, fragmentacdo do
cuidado e necessidade de judicializacéo, € plausivel inferir que tais dificuldades sejam
ainda mais intensas e complexas entre grupos que ndo foram plenamente captados
pela pesquisa. Nesse sentido, os achados apresentados podem estar, inclusive,
subestimando a magnitude das desigualdades no acesso ao cuidado em Atrofia
Muscular Espinhal (AME).

Essa reflexdo dialoga com a compreenséo da questéo social como expressao
das desigualdades estruturais que atravessam a sociedade, reafirmando as

discussdes de lamamoto (2008) e Netto (2011). No campo das doencas raras, essas
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desigualdades assumem contornos especificos, relacionados ndo apenas a condi¢cdo
clinica, mas a capacidade diferencial de acesso a informagfes, servicos, redes de
apoio e mecanismos institucionais de garantia de direitos.

Adicionalmente, a utilizacdo de redes associativas como via de acesso aos
participantes pode ter contribuido para a inclusdo de familias com maior nivel de
organizacdo social e engajamento, o que, embora relevante para a compreensao dos
processos de mobilizacdo, pode néo refletir integralmente a realidade de familias
menos conectadas a essas estruturas. Esse aspecto refor¢a a necessidade de cautela
na generalizacdo dos resultados, bem como a importancia de considerar as
desigualdades de acesso a propria pesquisa como parte das desigualdades em
saude. Assim, ao evidenciar tanto os achados quanto os limites do estudo, reafirma-
se 0 compromisso com uma producdo de conhecimento critica, situada e

comprometida com a reducédo das desigualdades em saude.
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7 CONSIDERACOES FINAIS

Este estudo teve como objetivo analisar de que modo os familiares cuidadores
de criancas com Atrofia Muscular Espinhal (AME) tipo 1 constroem seus itinerarios
terapéuticos na regido Sudeste do Brasil, considerando as politicas publicas de saude
e 0 acesso ao cuidado multiprofissional. A partir das narrativas dos participantes,
evidenciou-se que esses itinerarios ndo se organizam de forma linear nem séo
plenamente estruturados pelo sistema de saude, sendo construidos ao longo do
tempo por meio de percursos marcados por avancos, obstaculos e estratégias
continuas de enfrentamento.

Os achados revelam que o percurso do cuidado tem inicio, frequentemente,
com a percepcao precoce de alteracbes no desenvolvimento da crianca, ainda que
esses sinais nem sempre sejam prontamente reconhecidos pelos servigcos de saude.
O intervalo até o diagndstico é, em muitos casos, atravessado por duavidas,
encaminhamentos sucessivos e pela necessidade de mobilizac&o ativa das familias.
Tal dindmica evidencia que, apesar dos avancos recentes no campo das doencas
raras — especialmente com a incorporagao de terapias modificadoras —, persistem
fragilidades na organizagcéo da rede assistencial, particularmente no que se refere ao
diagndstico precoce e a articulacao entre os niveis de atencao.

No que diz respeito a0 acesso aos tratamentos e ao acompanhamento
multiprofissional, a pesquisa demonstrou que a existéncia de politicas publicas,
protocolos clinicos e tecnologias incorporadas ao Sistema Unico de Satde (SUS) nédo
garante, por si sO, a efetivagdo do cuidado. O acesso permanece condicionado a
capacidade de organizacao dos servi¢os nos territérios, a disponibilidade de recursos
e, frequentemente, a mobilizacao direta das familias.

Nesse contexto, as barreiras identificadas ao longo dos itinerarios terapéuticos

podem ser compreendidas a partir de trés dimensdes principais. Em primeiro lugar,
destacam-se as barreiras institucionais, relacionadas a auséncia de triagem neonatal
universal, as dificuldades de acesso a consultas e exames no SUS, as filas de espera
e a descontinuidade no fornecimento de insumos e tecnologias essenciais ao cuidado.
Em segundo lugar, evidenciam-se as barreiras territoriais, expressas na

concentracéo de servigos especializados em grandes centros urbanos, o que impde
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deslocamentos longos, onerosos e, muitas vezes, inviaveis para familias residentes
em municipios do interior ou em regiées com menor oferta assistencial.

Por fim, identificam-se as barreiras socioecondmicas, relacionadas as
condicbes de renda, escolaridade e capital social das familias, que influenciam
diretamente a capacidade de acesso aos servi¢os, a informacéo, as redes de apoio e,
inclusive, a proépria via judicial como estratégia de garantia de direitos.

A judicializacdo e as campanhas de financiamento coletivo aparecem, nesse
cenario, como estratégias recorrentes para a obtencdo de medicamentos e
equipamentos. Contudo, a judicializacdo da saude, longe de representar a plena
efetivagdo do direito a saude, revela o inverso: constitui-se como um dos sintomas
mais visiveis do hiato existente entre o direito constitucionalmente assegurado e a
capacidade concreta do Estado de garanti-lo de forma universal, administrativa e
continua. Ao deslocar para o ambito judicial a resolu¢do de demandas que deveriam
ser atendidas no plano das politicas publicas, evidencia-se ndo apenas a insuficiéncia
dos mecanismos institucionais de acesso, mas também a seletividade na efetivacao
dos direitos sociais.

As desigualdades territoriais e sociais configuram-se como elementos centrais
na compreensao desses itinerarios. A concentracdo de servigcos especializados nas
capitais impde deslocamentos frequentes as familias que residem no interior,
ampliando custos financeiros e emocionais, além de comprometer a continuidade do
cuidado. Ademais, a responsabilidade pela organizacdo do itinerario terapéutico recai
majoritariamente sobre as maes, evidenciando a persisténcia da divisdo sexual do
trabalho e a sobrecarga feminina no campo do cuidado em saude.

A luz dos eixos analiticos que orientaram este estudo — Estado, quest&o social
e direito a saude —, os itinerarios terapéuticos analisados revelam que o cuidado a
AME tipo 1 ultrapassa a dimenséo estritamente clinica, expressando desigualdades
estruturais e limites na capacidade de implementacgéo das politicas publicas. Observa-
se que, embora o Estado brasileiro tenha avangcado no plano normativo, com a
incorporacao de tecnologias e a ampliacdo de diretrizes para o cuidado as doengas
raras, sua atuacdo permanece marcada por dificuldades de coordenacéao,
financiamento e operacionalizacdo no cotidiano dos servicos, resultando em uma
efetivacdo desigual das politicas no territério.

Essa dinAmica se insere em um contexto mais amplo de subfinanciamento do

sistema de saude e de restricao fiscal, que tensiona a capacidade do Estado de
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garantir acesso universal, integral e equitativo, especialmente em areas de alta
complexidade, como as doencgas raras. Assim, 0s achados indicam que as fragilidades
observadas ndo decorrem exclusivamente da auséncia de politicas, mas de sua
implementacéo parcial, fragmentada e territorialmente desigual.

Como contribuicédo, esta pesquisa amplia a compreenséo sobre os itinerarios
terapéuticos no contexto da AME, ao evidenciar ndo apenas as trajetérias vivenciadas
pelas familias, mas também os condicionantes estruturais que atravessam 0 acesso
ao cuidado. Ao dar visibilidade a essas experiéncias, o estudo contribui para o debate
no campo do Servico Social e da saude coletiva, reforcando a necessidade de
fortalecimento de politicas publicas orientadas pela equidade, pela integralidade e
pela reducao das desigualdades territoriais.

Do ponto de vista das implicacdes para as politicas publicas, os resultados
apontam para a necessidade de medidas concretas, entre as quais se destacam: a
universalizagao da triagem neonatal ampliada, com financiamento federal e definicdo
de protocolos nacionais de encaminhamento; o aperfeicoamento dos fluxos de
regulacéo no SUS, garantindo maior agilidade no acesso ao diagnostico e ao cuidado
especializado; e o fortalecimento do Componente Especializado da Assisténcia
Farmacéutica, com a simplificacdo de fluxos administrativos, de modo a reduzir a
judicializagéo.

Adicionalmente, evidencia-se a necessidade de criacdo e consolidacdo de
equipes multiprofissionais especializadas em doencas raras, especialmente no campo
das doencas neuromusculares, com incentivo a sua fixacdo em municipios do interior,
reduzindo desigualdades territoriais. Essas equipes devem ser compostas, de forma
obrigatéria, por profissionais de diferentes areas, incluindo médico, fisioterapeuta,
fonoaudi6logo, nutricionista, psicélogo e assistente social, de modo a garantir um
cuidado integral que contemple ndo apenas as dimensdes clinicas, mas também as
necessidades nutricionais, emocionais e sociais das criangas e de suas familias.
Destaca-se, ainda, a importancia da atuacdo do assistente social e do psicélogo no
suporte aos cuidadores, considerando as demandas de protecdo social e o impacto
continuo do cuidado no cotidiano familiar. Por fim, a criacdo de instancias
institucionais especificas, como camaras técnicas estaduais voltadas as doencas
raras, pode contribuir para a qualificagdo da tomada de decisao e para a redugéo da

judicializacgéo, fortalecendo a capacidade administrativa do sistema de saude.
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No que se refere as limitagcfes, destaca-se que a realizacdo da pesquisa em
ambiente virtual e o perfil da amostra podem ter restringido a participacdo de familias
em maior situacdo de vulnerabilidade social. Nesse sentido, € possivel que as
desigualdades identificadas sejam ainda mais intensas do que aquelas captadas
neste estudo. Ainda assim, os dados produzidos permitiram uma analise aprofundada
das trajetérias de cuidado, evidenciando aspectos relevantes para a compreensao das
desigualdades no acesso a saude.

Dessa forma, conclui-se que os itinerarios terapéuticos das familias de criancas
com AME tipo 1 sédo construidos na interseccédo entre politicas publicas instituidas e
praticas cotidianas de busca, negociacdo e cuidado. Mais do que trajetorias
individuais, esses itinerarios revelam os limites e as possibilidades do sistema de
saude brasileiro na garantia do direito a saude, evidenciando que sua efetivacao
depende ndo apenas da existéncia de normas e tecnologias, mas da capacidade do

Estado de organiza-las, financia-las e implementa-las de forma equitativa no territério.
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APENDICE A — Questionario sobre os cuidados e desafios de familias com criancas
AME tipo 1

Secdo 1: Dados Socioecondmicos e Demograficos
1- Qual é o seu nivel de escolaridade?

() Ensino Fundamental Incompleto () Ensino Fundamental Completo ( ) Ensino Médio Incompleto
() Ensino Médio Completo ( ) Ensino Superior Incompleto ( ) Ensino Superior Completo () Pés-graduagdo

2- Qual é arenda mensal aproximada da sua familia?

() Menos de 1 salario minimo ( ) 1 a 2 salarios minimos () 2 a 4 salarios minimos ( ) 4 a 6 salarios minimos
() Mais de 6 salarios minimos

3- Em qual bairro e municipio vocé reside no estado do Espirito Santo?
Secdo 2: Histéria Médica da Crianca
4- Qual é aidade da crianca diagnosticada com AME tipo 1?

5- Quando foi feito o diagndstico de AME tipo 1? / (Més/Ano)

6- Haalguma outra doenc¢a associada diagnosticada junto com a AME tipo 1?

() Sim. Especifique ( ) Néo

7- Como esti sendo a escolaridade da crianga?

() N&o esta em idade escolar ( ) Frequentando a escola ( ) Escolaridade interrompida devido a condigdo
médica

8- A criancarecebe medicacdo especifica paraa AME tipo 1?

() Sim. Especifique () Néo

9- Hanecessidade de traqueostomia ou outras intervencgdes respiratérias?
( )Sim( ) N&o

10- Quem é o principal responsavel pelo cuidado da crian¢a?
( )Mae ( ) Pai( )Ambos os pais ( ) Avos () Outros familiares () Cuidador profissional ( ) Outro. Qual?
Secao 3: Dificuldades no Diagnostico e Especialistas Médicos

11- Qual foi o maior desafio enfrentado durante o processo de diagnostico

( ) Falta de conhecimento sobre a doencga ( ) Tempo para obter o diagnéstico correto ( ) Acesso a especialistas
() Outros. Especifique

12- Ha dificuldades em encontrar médicos especialistas ou centros de referéncia para o
tratamento da AME tipo 1?

() Sim. Especifique ( ) Néo
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13- Como esta sendo a experiéncia com o suporte médico e as orientagcdes recebidas
desde o diagnéstico da AME tipo 1?

() Houve alguma dificuldade em entender as recomendagdes médicas?
() Vocé se sentiu apoiado pelos profissionais de saude durante o processo?

Secdo 4: Dificuldades na Aquisicdo de Equipamentos e Servicos

14- Qual foi a maior dificuldade enfrentada para adquirir uma maquina de tosse para a
crianga?

() Financeira ( ) Burocratica ( ) Disponibilidade ( ) Suporte técnico ( ) Outros. Especifique

15- Quais barreiras financeiras ou burocraticas sdo encontradas durante o processo de
aquisicdo da maquina de tosse?

16- H& dificuldades em encontrar um fornecedor que ofereca suporte técnico adequado
para o uso da maquina de tosse?

( )Sim () N&o

17- Qual é a maior dificuldade para conseguir um respirador de suporte a vida para a
crianga?

() Financeira ( ) Burocrética ( ) Disponibilidade ( ) Manutengdo ( ) Outros. Especifique

18- Quais foram os principais desafios enfrentados em relagdo a disponibilidade e custo
do respirador de suporte a vida?

19- H4 dificuldades adicionais na manutencéo e reposicdo de pecas do respirador ao
longo do tempo?

() Sim. Especifique ( ) Néo

20- Como € o acesso da crianca a fisioterapia necesséria para o manejo da AME tipo 1?
() Fécil acesso () Acesso moderado ( ) Dificil acesso () N&o tem acesso

21- Quais séo as principais dificuldades encontradas para garantir sessdes regulares de
fisioterapia?

22- Ha problemas em encontrar fisioterapeutas especializados em AME tipo 1 na regiao?
( ) Sim ( ) Nao

23- Quais desafios sdo enfrentados para garantir acesso afonoaudiologia para a crianga?

24- Existem limitacdes de disponibilidade de profissionais especializados em
fonoaudiologia para crian¢cas com AME tipo 1?

( ) Sim () Néo
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25- Quais foram os principais desafios para acessar terapia ocupacional para a crianca?

26- Ha dificuldades especificas em encontrar terapeutas ocupacionais com experiéncia
em AME tipo 1?7

( )Sim( )Nao
Secdao 5: Consideragdes Finais

27- Ha alguma outra dificuldade ou desafio relacionado ao cuidado da crianca com AME
tipo 1 que gostaria de mencionar?

28- Existe algo que poderia ser feito para melhorar o acesso a esses servigos e
equipamentos essenciais?
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APENDICE B — Termo de Consentimento Livre e Esclarecido (TCLE)

ITINERARIO TERAPEUTICO PERCORRIDO POR FAMILIARES DE CRIANCAS
COM ATROFIA MUSCULAR ESPINHAL TIPO 1, sob a responsabilidade de Sabrina
Aparecida Prado Lucas

JUSTIFICATIVA: E fundamental entender o caminho que as familias de pacientes com Atrofia
Muscular Espinhal Tipo 1 (AME Tipo 1) percorrem em busca de diagndstico e tratamento. I1sso
nos da uma visao clara dos obstaculos que enfrentam durante esse processo. Ao mapear as
etapas e identificar as dificuldades, podemos sugerir acdes mais eficazes e especificas para
melhorar as politicas publicas, facilitando o acesso ao diagndstico precoce e ao tratamento
adequado. Além disso, ao considerar os diferentes contextos socioeconémicos, demograficos
e sociais em que essas familias se encontram, conseguimos desenvolver politicas mais
direcionadas e sensiveis as necessidades de cada grupo. Com isso, este estudo busca
contribuir para a melhoria das politicas de salde, proporcionando um atendimento mais
eficiente e justo para os pacientes com AME Tipo 1 e suas familias.

Outro ponto importante € o impacto socioeconémico da doenca. Os custos podem afetar
significativamente o orcamento familiar, jA que muitas vezes um parente precisa deixar o
emprego para cuidar do paciente, além dos custos para o sistema de saude, relacionados ao
diagnéstico, tratamento e acompanhamento.

O beneficio social da triagem neonatal também é evidente, com seu potencial para
transformar o curso natural da doenca. No entanto, como qualquer politica publica,
implementar essa triagem envolve custos. Por isso, 0 uso de critérios validados para a
avaliacdo financeira da triagem neonatal é crucial para equilibrar a sustentabilidade
or¢camentaria com as necessidades da populacéo. A literatura mundial discute a possibilidade
de expandir o numero de doencas triadas em programas nacionais. Entre essas doencas, a
Atrofia Muscular Espinhal (AME) tem sido amplamente estudada e, recentemente, incluida
em programas de triagem neonatal em diversos paises.

OBJETIVO(S) DA PESQUISA: O objetivo principal deste estudo € explorar o caminho que os
familiares de criancas com Atrofia Muscular Espinhal Tipo 1 (AME Tipo 1) percorrem em busca
de tratamento, levando em consideragéo o contexto das politicas de saude. Especificamente,
busca-se identificar o perfil sociodemografico e econdmico dessas criangas e de suas familias,
investigar as abordagens terapéuticas multiprofissionais disponiveis para o tratamento, e
descrever tanto os desafios quanto as facilidades que esses familiares enfrentam ao cuidar
de criangcas com AME Tipo 1

PROCEDIMENTOS: Este estudo sera uma pesquisa exploratéria com abordagem qualitativa,
focada em compreender as experiéncias de familiares de criancas com Atrofia Muscular
Espinhal Tipo 1 (AME Tipo 1). Para isso, serdo realizadas entrevistas com esses familiares,
utilizando um formato que permite uma analise profunda das suas vivéncias.

Rubrica do participante/responsavel Rubrica do pesquisador responséavel

O estudo ocorrera na regido Sudeste do Brasil, onde residem as familias das
criancasdiagnosticadas com AME Tipo 1. Esse cenario foi escolhido por sua relevancia no
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contexto do estudo, permitindo uma analise das politicas de salde e das préticas de cuidado
especificas dessa regido.

A amostra sera composta por familiares de criancas diagnosticadas com AME Tipo 1. A
selecdo dos participantes serd feita com atencdo a representatividade, incluindo familias de
diferentes idades, estagios da doenga e niveis socioecondmicos. Essa diversidade €
fundamental para garantir que os resultados do estudo sejam abrangentes e reflitam as
variadas experiéncias dessas familias no processo de cuidado com a AME Tipo 1.

DURACAO E LOCAL DA PESQUISA: As entrevistas terdo uma duracdo aproximada de 40
minutos cada e serdo conduzidas de forma online, utilizando a plataforma Zoom. Isso permitira
vocé contribua com o estudo de maneira acessivel e conveniente, independentemente de sua
localizacdo geogréfica.

RISCOS E DESCONFORTOS: A participacdo nesta pesquisa pode trazer alguns riscos e
desconfortos emocionais, uma vez que as entrevistas abordardo experiéncias pessoais e,
potencialmente, dolorosas relacionadas ao cuidado de criangcas com Atrofia Muscular
Espinhal Tipo 1 (AME Tipo 1). Isso pode causar emog¢des como tristeza ou até mesmo choro
ao relembrar momentos dificeis. Embora o foco da pesquisa nédo seja diretamente o aspecto

emocional, reconhecemos que € impossivel dissociar completamente as emoc¢fes das
experiéncias relatadas.

Para minimizar esses desconfortos, o pesquisador foi devidamente treinado para conduzir as
entrevistas com sensibilidade e respeito. Ele estara atento aos sinais de desconforto e tomara
as devidas providéncias para interromper ou redirecionar a conversa se necessario. O objetivo
€ garantir que vocé se sinta a vontade e seguro durante todo o processo. Além disso, vocé
tem total liberdade para ndo responder a qualquer pergunta que os faga sentir-se
desconfortaveis e poderdo interromper a entrevista a qualquer momento, sem prejuizo.

E importante ressaltar que sua participacdo no estudo € voluntaria, e, embora algum
desconforto seja possivel, ele representa uma oportunidade para que seus relatos contribuam
para a formulacdo de estratégias que possam evitar que outras familias enfrentem os mesmos
desafios. Todas as medidas de precaugdo serdo tomadas para minimizar qualquer risco ou
desconforto, em conformidade com a Resolugdo CNS 466/12, que reconhece que toda
pesquisa envolvendo seres humanos esté sujeita a riscos variados.

BENEFICIOS: Os beneficios diretos da participacéo nesta pesquisa podem ser limitados, ja
gue vocé recebera tratamento ou intervengéo imediata como parte do estudo. No entanto,
compartilhar sua experiéncia pode proporcionar um certo alivio emocional, pois vocé tera a
oportunidade de expressar suas dificuldades e reflexdes em um ambiente seguro e acolhedor.

Os beneficios indiretos, no entanto, sao significativos. Ao participar deste estudo, vocé estara
contribuindo para uma maior compreensao dos desafios enfrentados por agueles que cuidam
de criangas com Atrofia Muscular Espinhal Tipo 1 (AME Tipo 1). As informagfes que vocé
compartilhar podem ser essenciais para o desenvolvimento de politicas publicas e estratégias
de cuidado mais eficazes, auxiliando na melhoria do acesso ao diagndéstico precoce e ao
tratamento adequado para futuras familias que enfrentarem essa condicao.

Rubrica do participante/responsavel Rubrica do pesquisador responséavel
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Dessa forma, embora vocé possa néo obter beneficios imediatos, sua contribuicao € essencial
para a construcao de um conhecimento que podera impactar positivamente a vida de muitas
outras pessoas, ajudando a moldar préaticas de saude mais sensiveis e eficientes.

ACOMPANHAMENTO E ASSISTENCIA: Se, em qualquer momento da entrevista, vocé
experimentar desconforto emocional ou qualquer outro tipo de dificuldade, o pesquisador
estard preparado para oferecer suporte imediato, incluindo a possibilidade de encerrar ou
pausar a entrevista.

Além disso, sera disponibilizado um canal de comunicacdo para que vocé possa entrar em
contato com a equipe de pesquisa apos a entrevista, caso tenha davidas ou precise de suporte
adicional. Esse canal permanecera ativo também apés o encerramento do estudo, para que
vocé possa relatar qualquer questdo ou solicitar orientacao.

GARANTIA DE RECUSA EM PARTICIPAR DA PESQUISA E/OU RETIRADA DE
CONSENTIMENTO Sua participacao nesta pesquisa é totalmente voluntaria, e vocé tem o
direito de recusar a participacdo a qualquer momento, sem qualquer tipo de penalizagcéo ou
prejuizo. Se em algum momento durante a pesquisa vocé decidir que nao deseja mais
continuar, podera retirar seu consentimento e deixar de participar sem precisar justificar sua
deciséo.

Caso opte por retirar seu consentimento, vocé nao sera mais contatado(a) pelos
pesquisadores, e todas as suas informagfes fornecidas até o momento serdo tratadas com
total confidencialidade. A sua decisdo de ndo participar ou de interromper a participagdo nao
afetara de forma alguma o seu acesso a servicos de salde ou qualquer outro beneficio ao
gual vocé tenha direito.

GARANTIA DE MANUTECAO DO SIGILO E PRIVACIDADE: O pesquisador se compromete
a resguardar sua identidade durante todas as fases da pesquisa, inclusive apoés finalizada e
publicada.

GARANTIA DE RESSARCIMENTO FINANCEIRO: Vocé tera direito a um ressarcimento
financeiro para cobrir eventuais despesas decorrentes de sua participagdo nesta pesquisa.
Como as entrevistas serdo realizadas online, utilizando a plataforma Zoom, ndo ha previsao
de custos significativos com deslocamento ou outros gastos relacionados ao local da
pesquisa.

No entanto, se houver algum custo associado ao acesso a internet ou ao uso de dispositivos
para participar das entrevistas, vocé podera solicitar o ressarcimento dessas despesas. A
equipe de pesquisa fornecera informacgfes detalhadas sobre como vocé pode solicitar esse
ressarcimento, garantindo que nao haja qualquer prejuizo financeiro em decorréncia de sua
participacao.

Nosso objetivo é assegurar que sua participacdo seja justa e acessivel, sem que vocé tenha
gualquer encargo financeiro.

GARANTIA DE INDENIZACAO: Fica garantido ao participante o direito de indenizaco diante
de eventuais danos decorrentes da pesquisa.

Rubrica do participante/responséavel Rubrica do pesquisador responséave
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ESCLARECIMENTO DE DUVIDAS:

Em caso de duvidas sobre a pesquisa ou para relatar algum problema, vocé podera entrar em
contato com a pesquisadora Sabrina Aparecida Prado Lucas pelo telefone (27) 98138-5355
ou pelo endereco Rua Carlos Nicoletti Madeira, 120/1202, Bairro Barro Vermelho, CEP 29057-
520, Vitoria - Espirito Santo. Vocé também pode contatar o Comité de Etica em Pesquisa da
Escola de Ciéncias da Saude- EMESCAM (CEP/EMESCAM) através do telefone (27) 3334-
3586, e-mail comite.etica@emescam.br ou correio: Av. N. S. da Penha, 2190, Santa Luiza —
Vitéria — ES — 29045-402. A sala do CEP fica no prédio Central, andar térreo, préxima a sala
dos professores e as salas dos mddulos de integracdo. O CEP/ EMESCAM tem a funcao de
analisar projetos de pesquisa visando a protecao dos participantes dentro de padrbes éticos
nacionais e internacionais. Seu horéario de funcionamento é de segunda a quinta-feira das
13:30h as 16:30h e sexta-feira, das 13:30h as 16h.

Declaro que fui verbalmente informado e esclarecido sobre o presente documento,
entendendo todos 0s termos acima expostos, e que voluntariamente aceito participar deste
estudo. Também declaro ter recebido uma via deste Termo de Consentimento Livre e
Esclarecido, de igual teor, assinada e rubricada em todas as paginas, por mim e pelo(a)
pesquisador(a) principal ou seu representante.

LOCAL, DATA

Participante da pesquisa/Responsavel legal

Na qualidade de pesquisador responsavel pela pesquisa “ITINERARIO TERAPEUTICO
PERCORRIDO POR FAMILIARES DE CRIANCAS COM ATROFIA MUSCULAR ESPINHAL
TIPO 17, eu Sabrina Aparecida Prado Lucas, declaro ter cumprido as exigéncias do(s) item(s)
IV.3 e IV.4 (se pertinente), da Resolucdo CNS 466/12, a qual estabelece diretrizes e normas
regulamentadoras de pesquisas envolvendo seres humanos.

Pesquisador

Rubrica do participante/responséavel Rubrica do pesquisador responsavel
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ANEXO A — Carta de Anuéncia

De: Sabrina Aparecida Prado Lucas

Para: Diovana Loriato - Diretora Nacional do INAME (Instituto Nacional da Atrofia
Muscular Espinhal)

Prezada Coordenadora,

Eu, Sabrina Aparecida Prado Lucas, solicito autorizagdo institucional para
realizacdo de projeto de pesquisa intitulado: ITINERARIO TERAPEUTICO
PERCORRIDO POR FAMILIARES DE CRIANCAS COM ATROFIA MUSCULAR
ESPINHAL TIPO 1 com o(s) seguinte(s) objetivo(s): analisar o itinerario terapéutico
de pacientes diagnosticados com AME Tipo 1, investigando as intervencdes
médicas, fisioterapéuticas, nutricionais, psicologicas e sociais adotadas desde o
processo de diagndstico até o inicio do tratamento. Além disso, busca-se identificar
as barreiras enfrentadas pelos pacientes e suas familias ao longo desse percurso,
visando propor melhorias nos cuidados oferecidos, com a seguinte metodologia:
sera realizado um estudo multidisciplinar, combinando revisao de literatura, andlise
de politicas publicas de saude e entrevistas com profissionais de saude, pacientes
e suas familias. A coleta de dados quantitativos abordard aspectos
socioeconbmicos e demograficos, enquanto a de dados qualitativos sera conduzida
por meio de questiondrios estruturados via remota, explorando diferentes aspectos
da jornada terapéutica dos pacientes e seus familiares, necessitando, portanto, ter
acesso aos dados a serem colhidos no setor de cadastro dos pacientes com Atrofia
Muscular Espinhal tipo 1 da instituicdo. Aproveito a oportunidade para informar que
esta pesquisa NAO ACARRETARA ONUS PARA O INAME

Atenciosamente,

Sabrina Aparecida Prado Lucas

E-mail: sabrinapradolucas@hotmail.com
Telefone: 27-981385355


mailto:sabrinapradolucas@hotmail.com
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nslitulo Maconal da Alrofia Muscular Espinhal

(PARA USO EXCLUSUVO DA INAME)
( ) Concordamos com a solicitacdo ( ) Nao concordamos com a solicitacao

Declaro que estou ciente dos objetivos, métodos e técnicas que serdo utilizados nessa pesquisa,
conforme me foi apresentado em projeto escrito. Concordo em fornecer os subsidios para seu

desenvolvimento, desde que seja assegurado o que segue:

1. O cumprimento das determinacdes éticas da Resolucao 466 de 2012 do Conselho Nacional
de Saude;

2. A garantia de solicitar e receber esclarecimentos antes, durante e depois do desenvolvimento
da pesquisa,;

3. Que nado haverd nenhuma despesa para esta instituicdo que seja decorrente da participacao
nessa pesquisa,

4. No caso do ndo cumprimento dos itens acima, a liberdade de retirar minha anuéncia a

gualquer momento da pesquisa sem penalizacdo alguma.

O referido projeto sera realizado no laboratério do mestrado da EMESCAM e podera ocorrer

somente a partir da aprovacdo do Comité de Etica em Pesquisa.

Informo ainda, que para inicio do projeto esta direcao deve ser informada da aprovacéo do CEP,

pelo pesquisador, através do envio de cépia da carta de aprovacao.

( ) Pendéncia(s) para anuéncia:

Diovana Loriato

Diretora Nacional do INAME (Instituto Nacional da Atrofia Muscular Espinhal)



ANEXO B — Parecer Consubstanciado do CEP

PARECER CONSUBSTANCIADO DO CEP

DADOS DO PROJETO DE PESQUISA

Titulo da Pesquisa: ITINERARIO TERAPEUTICO PERCORRIDO POR FAMILIARES DE CRIANGAS
COM ATROFIA MUSCULAR ESPINHAL TIPO 1

Pesquisador: SABRINA APARECIDA PRADO LUCAS

Area Temética:
Versédo: 1
CAAE: 84584324.7.0000.5065
Instituicdo Proponente: Escola Superior de Ciéncias da Santa Casa de Misericdrdia de Vitdria -

Patrocinador Principal: Financiamento Préprio

DADOS DO PARECER

NUmero do Parecer: 7.249.196

Apresentacao do Projeto:

Este estudo adotara uma abordagem qualitativa de pesquisa exploratéria, realizando entrevistas com
familiares de criangas diagnosticadas com Atrofia Muscular Espinhal (AME) Tipo 1. A pesquisa sera
conduzida na regido Sudeste do Brasil, visando incluir uma amostra representativa de diferentes
contextos socioecondmicos e perfis de cuidado. A amostra serd composta por familiares que atuam
como cuidadores principais de criangcas com AME Tipo 1, assegurando a incluséo de participantes com
diversas faixas etarias, estagios da doenca e realidades socioecondmicas.A sele¢éo dos participantes
serd realizada a partir do banco de dados do Instituto Nacional de Assisténcia Médica da Atencao
Basica (INAME), ap6s obtengdo da anuéncia necessaria. Com a aprovagédo do Comité de Etica em
Pesquisa, os candidatos serdo contatados por telefone e convidados a participar da pesquisa. As
entrevistas serdo conduzidas online, garantindo a privacidade dos participantes mediante a gravacao
apenas de voz, salvo autorizagdo explicita para a gravagdo de video.Serdo coletados dados
sociodemogréficos tanto das criancas quanto de seus familiares. Para as criancas, serdo registrados
sexo, idade e raca. Quanto aos familiares, serdo coletadas informacdes sobre grau de parentesco,
tempo dedicado ao cuidado, sexo, idade, raca, escolaridade, composi¢cdo familiar, renda mensal,
beneficios recebidos e ocupacado. Essas informacBes permitirdo caracterizar o perfil socioeconédmico
dos participantes e entender melhor o contexto de vida

Endereco: EMESCAM, Av.N.S.da Penha, n2 2190, prédio Central, térreo, préxima a sala dos professores e médulos de
Bairro: Bairro Santa Luiza CEP: 29.045-402

UF: ES Municipio: VITORIA
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das familias envolvidas.O itinerario terapéutico das criancas sera investigado por meio de entrevistas
semiestruturadas, que permitirdo a producdo de conteudo rico e detalhado. As entrevistas abordardo a
percepcao dos sintomas e o tempo até o diagndstico formal de AME Tipo 1, o impacto emocional vivenciado
ao receber o diagnéstico e ao lidar com os desafios do tratamento, o suporte emocional, fisico e social
recebido, bem como a avaliacao do sistema de salide em termos de acessibilidade, qualidade do atendimento
e apoio oferecido aos pacientes com AME Tipo 1.A andlise dos dados quantitativos focara nos aspectos
sociodemograficos dos participantes, facilitando a caracterizagcdo do perfil socioeconbmico e permitindo
comparacdes entre diferentes grupos. J4 a andlise qualitativa das entrevistas serd realizada com base na
Analise de Contetdo de Bardin, possibilitando a identificacdo e exploracdo de temas e padrfes nas
experiéncias dos cuidadores.Em relagdo aos aspectos éticos, 0 estudo cumprira rigorosamente as normas
estabelecidas pelas Resolucdes 466/12 e 510/16 do Conselho Nacional de Saude, além de outras diretrizes
pertinentes. O projeto sera submetido ao Comité de Etica em Pesquisa para avaliacdo e aprovacio prévias.
Durante a aplicagdo do questionario e a realizacdo das entrevistas, serd utlizado o Termo de
Consentimento Livre e Esclarecido (TCLE), que serd lido e explicado aos participantes, garantindo que
compreendam o0s objetivos, métodos e implicac6es da pesquisa. Cada participante receberd uma cépia do
TCLE para consulta, assegurando transparéncia e respeito aos direitos dos envolvidos.Este detalhamento
reflete o compromisso com a transparéncia, a ética e o respeito aos direitos dos participantes, garantindo que
todos estejam plenamente informados e a vontade para contribuir com o estudo.

Tamanho da Amostra: 38 (trinta e oito).

Objetivo da Pesquisa:

Objetivo Primério: Esta pesquisa busca analisar o itinerario terapéutico percorrido por familiares de criangas
com Atrofia Muscular Espinhal (AME) Tipo 1 na regido Sudeste do Brasil, bem como os tratamentos
multiprofissionais oferecidos. O objetivo é contribuir para o aprimoramento das politicas publicas, considerando
as necessidades especificas dos pacientes em diferentes contextos socioecondémicos. Compreender as
demandas das familias e o acesso ao cuidado multiprofissional € essencial para proporcionar um suporte
mais integrado e adaptado as realidades locais.

Objetivo Secundario:

Endereco: EMESCAM, Av.N.S.da Penha, n2 2190, prédio Central, térreo, proxima a sala dos professores e médulos de

Bairro: Bairro Santa Luiza CEP: 29.045-402

UF: ES Municipio: VITORIA
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a) Caracterizar os aspectos socioecondmicos e demograficos das criangas com AME Tipo 1 e seus familiares;
b) Mapear os principais servigos de saude utilizados pelas familias de criangas com AME Tipo 1 na regido Sudeste do
Brasil;

¢) Identificar as dificuldades enfrentadas pelas familias no acesso aos cuidados e tratamentos para criangas com AME
Tipo 1;

d) Verificar as abordagens multiprofissionais no tratamento de criangas com AME Tipo 1.

Avaliacao dos Riscos e Beneficios:

Riscos: Desconforto Emocional: Participantes podem experimentar desconforto emocional ao recordar e
discutir suas experiéncias com o diagndstico e tratamento da AME tipo 1. O processo de relembrar e falar
sobre momentos dificeis pode ser estressante e angustiante.Privacidade e Confidencialidade: Existe o risco
de comprometimento da privacidade e confidencialidade das informacdes pessoais e sensiveis
compartilhadas pelos participantes. Embora medidas sejam tomadas para proteger a identidade dos
participantes, sempre ha um risco inerente de vazamento de informag8es.Estresse e Fadiga: As entrevistas
podem ser cansativas e estressantes, especialmente para familiares que ja estdo sobrecarregados com o
cuidado de criancas com necessidades médicas complexas.Risco de Estigma: Participantes podem temer
estigmatizacdo ou discriminagdo caso suas informacdes pessoais sejam de alguma forma divulgadas, mesmo
que inadvertidamente.Consentimento e Compreensdo: Existe o0 risco de que os participantes nao
compreendam completamente o que esta envolvido na pesquisa ou as implicages de sua participagdo, apesar
dos esforgos para explicar claramente todos os aspectos no Termo de Consentimento Livre e Esclarecido
(TCLE).Possiveis Conflitos Familiares: Discutir questdes sensiveis pode potencialmente causar ou exacerbar
conflitos dentro da familia, especialmente se houver diferencas de opinido sobre o cuidado da crianga ou a
participacdo na pesquisa.

Beneficios: Contribuicdo para o Conhecimento Cientifico: A pesquisa fornecerd uma compreensdo mais
aprofundada das experiéncias e desafios enfrentados por familiares de criangas com AME tipo 1, contribuindo
para a literatura cientifica sobre a doenca e o impacto no contexto familiar.Melhoria no Cuidado e Suporte: Os
insights obtidos podem ajudar a desenvolver melhores estratégias de cuidado e suporte para familias de
criancas com AME tipo 1, aprimorando aqualidade dos servigos de salde oferecidos.Sensibilizagao
e Advocacy: A pesquisa pode aumentar a conscientizacéo sobre a AME tipo 1 e suas implica¢cfes, ajudando
a
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advocacia por politicas publicas que apoiem as necessidades dessas familias.Validagdo das Experiéncias: Os
participantes podem sentir-se valorizados e ouvidos ao compartilhar suas historias e experiéncias, o que pode
ter um efeito positivo em seu bem-estar emocional.Desenvolvimento de Recursos: Os resultados podem ser
utilizados para criar materiais educativos e recursos de apoio para familias, profissionais de saude e
comunidades, promovendo uma melhor compreensédo e gestdo da AME tipo 1.
Fortalecimento da Rede de Apoio: A pesquisa pode ajudar a identificar lacunas nos sistemas de suporte
existentes e sugerir maneiras de fortalecer a rede de apoio para essas familias, facilitando a criacao de grupos
de apoio e outras formas de assisténcia comunitaria.Orientacéo para Futuros Estudos: Os achados podem
orientar futuras pesquisas, identificando areas que necessitam de mais investigagdo e ajudando a definir
prioridades na pesquisa sobre AME tipo 1.Informagé&o para Profissionais de Saude: Os profissionais de saude
podem usar as informac¢Bes obtidas para melhorar a comunicacéo e o atendimento aos pacientes e suas
familias, ajustando suas préaticas para melhor atender as necessidades especificas desses individuos

Comentéarios e Consideracdes sobre a Pesquisa:

A Atrofia Muscular Espinhal (AME) é uma doenca genética autossdmica recessiva, sendo a principal causa
de morte infantil por doenga hereditaria. Com uma prevaléncia de 1-2 em 100.000 pessoas, apresenta quatro
subtipos, com o Tipo | sendo 0 mais grave e com expectativa de vida de apenas 2 anos (sem o tratamento
adequado). No contexto brasileiro, representa um desafio Unico devido as politicas de satude implementadas
pelo Sistema Unico de Salde.

Espera-se conhecer o itinerario terapéutico dos pacientes com AME Tipo 1, descrevendo detalhadamente as
estratégias terapéuticas adotadas e analisando as barreiras enfrentadas ao longo desse processo. Esses
resultados contribuirdo para uma compreensdo mais abrangente dos desafios enfrentados pelos pacientes e
suas familias, permitindo o desenvolvimento de politicas e praticas de saude mais eficazes e centradas no
paciente.

Consideracbes sobre os Termos de apresentacdo obrigatoéria:
- Adequados.
Recomendacdes:

- Nenhum
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Conclusdes ou Pendéncias e Lista de Inadequagdes:
- Nenhuma.

Consideracges Finais a critério do CEP:
Projeto aprovado por decisdo do CEP. Conforme a norma operacional 001/2013:
- riscos ao participante da pesquisa deverdo ser comunicados ao CEP por meio de notificagdo via
Plataforma Brasil;
- ao final de cada semestre e ao término do projeto devera ser enviado relatério ao CEP por meio de
notificacdo via Plataforma Brasil;
- mudancas metodoldgicas durante o desenvolvimento do projeto deverdo ser comunicadas ao CEP por meio de

emenda via Plataforma Brasil.

Este parecer foi elaborado baseado nos documentos abaixo relacionados:

Tipo Documento Arquivo Postagem Autor Situacdo
Eg‘grgaégoes PB_INFORMACOES_BASICAS_DO_P | 05/11/2024 Aceito
i
do Projeto ROJETO_2379216.pdf 18:52:33
Declaragao de Carta_anuencia.pdf 05/11/2024 | SABRINA Aceito
concordancia 18:51:06 APARECIDA
PRADO
LUCAS
Projeto Detalhado 7 | projeto.pdf 03/11/2024 | SABRINA Aceito
Brochura 11:29:37 APARECIDA
PRADO
Investigador LUCAS
TCLE/ Termos de tcle_corrigido.pdf 03/11/2024 | SABRINA Aceito
Assentimento / 10:46:05 APARECIDA
PRADO
Justificativa de LUCAS
Auséncia
Folha de Rosto Folha_de_rosto.pdf 08/10/2024 | SABRINA Aceito
20:31:20 APARECIDA
PRADO
LUCAS

Endereco: EMESCAM, Av.N.S.da Penha, n2 2190, prédio Central, térreo, préxima a sala dos professores e médulos de
Bairro: Bairro Santa Luiza CEP: 29.045-402
UF: ES Municipio: VITORIA Telefone: (27)3334-3586

Pégina 05 de 06



121

DA SANTA CASA DE asil
MISERICORDIA DE VITORIA - EMESCAM

ESCOLA SUPERIOR DE CIENCIAS gzmorﬂp

Situacao do Parecer:

Aprovado
Necessita Apreciacdo da CONEP:

Nao

VITORIA, 26 de Novembro de 2024

Assinado por Rubens Jose Louireiro (coordenador)
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