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RESUMO

A atrofia muscular espinhal (AME) consiste em uma doenca neuromuscular hereditaria
autossOmica recessiva que resulta no processo de degeneracdo dos neurdnios
motores da medula espinhal. O acesso ao diagndstico precoce e ao tratamento
multiprofissional e medicamentoso é essencial para retardar o progresso da doenca,
permitindo uma melhoria na qualidade de vida dos individuos que a apresentam. O
presente trabalho teve por objetivo de analisar os desafios enfrentados para 0 acesso
ao sistema de saude por um paciente de Atrofia Muscular Espinhal (AME) em
Presidente Kennedy-ES. Para atingir os objetivos delineados para essa pesquisa,
recorreu-se a metodologia histéria de vida, cujo sujeito da pesquisa foi uma mulher
com AME tipo Ill, moradora da regido sul do Estado do Espirito Santo. Os dados
obtidos por meio da entrevista biografica foram submetidos a analise e interpretacao
por meio da técnica de analise de conteudo, de acordo com a metodologia proposta
por Bardin. Com este estudo foi possivel conhecer a realidade sobre as dificuldades
de se viver com AME no municipio em estudo e, contribuir para a gestdo do municipio,
com dados que auxiliem na melhoria do acesso ao diagnéstico e tratamento de
pacientes com AME. Dos resultados deste trabalho tem-se o levantamento da
dificuldades no acesso ao diagnostico e também ao tratamento de qualidade, apesar
de sermos um municipio rico devido aos royalties de petréleo somos pobres em
infraestrutura. E qualidade para oferta na saude, visto que, apenas oferta-se o basico

para garantir a qualidade de vida aos pacientes com AME.

Palavras-chave: Atrofia Muscular Espinhal (AME). Politicas Publicas de Saude.

Acesso aos Servicos de Saude.



ABSTRACT

Spinal muscular atrophy (SMA) is an autosomal recessive inherited neuromuscular
disease that results in the process of degeneration of motor neurons in the spinal cord.
Access to early diagnosis and multiprofessional and drug treatment is essential to
delay the progress of the disease, allowing an improvement in the quality of life of
individuals with it. This study aims to analyze the challenges faced in accessing the
health system by a patient with Spinal Muscular Atrophy (SMA) in a municipality in the
south of Espirito Santo. To achieve the objectives outlined for this research, the history
of life methodology was used, whose research subject was a woman with type Il EBF,
who lives in the southern region of the state of Espirito Santo. The data obtained
through the biographical interview were submitted to analysis and interpretation
through the technique of content analysis, according to the methodology proposed by
Bardin. It is hoped, with this study, to know the reality about the difficulties of living with
EBF in the city under study and contribute to the city's management with data that help
improve access to diagnosis and treatment of patients with EBF. The results of this
work have the survey of the difficulties in access to diagnosis and also to quality
treatment, despite being a rich municipality due to oil royalties we are poor in
infrastructure. And quality for health supply, since only the basics are offered to ensure

quality of life for patients with EBF.

Keywords: Spinal Muscular Atrophy (EBF). Public Health Policies. Access to Health

Services.
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1 INTRODUCAO

A atrofia muscular espinhal (AME) consiste em uma doenga rara, neuromuscular
hereditaria autossdmica recessiva, que resulta no processo de degeneracdo dos
neurénios motores da medula espinhal (PECHMANN; KIRSCHNER, 2017).

Essa doenca é causada pela alteracdo genética no gene SMN1, localizado no
cromossomo 5q. Esse gene é responsavel pela sintese da proteina de sobrevivéncia
do moto neurdnio (SMN), cujo papel é essencial para o funcionamento dos neurénios

motores.

As principais caracteristicas da AME consistem na atrofia, que resulta no
enfraquecimento dos musculos, hipotonia e arreflexiva, que persistem na

decomposicdo dos neurdnios motores, situados no corno anterior na medula espinhal.

A probabilidade de nascerem individuos portadores (heterozigotos) desta doenca é
de um para cada 40 a 60 individuos (PRIOR, 2007).

De acordo com o Guia de discussao sobre Atrofia Muscular Espinhal no Brasil, esta
doenca € a responsavel pela maior causa genética de morte de criangas com menos
de dois anos de idade no mundo (BIOGEN, 2019).

A AME se configura como a segunda doenca neuromuscular infantil de maior
frequéncia, sobrevindo sobre criangas nascidas vivas, em uma a cada 20.000,
tornando-se também um dos fatores de maior incidéncia em mortalidade infantil
(WOOQOD et al., 2017).

O processo diagnéstico da AME é realizado por meio de bases provenientes do
guadro clinico apresentado, do historico familiar e de exames, tais como, a biopsia

muscular, notados de matérias fisioldégicas e eletroneuromiografial. A avaliagcdo

1 A eletroneuromiografia tem como objetivo o estudo do sistema nervoso periférico e do sistema
muscular. Desta maneira podemos avaliar a integridade funcional dos neurénios motores periféricos,
dos neurdnios sensitivos, das placas mioneurais e dos misculos. Alteracdes que comprometam estas
estruturas levam a alteracfes fisiolégicas que sdo detectadas através do estudo eletrofisiol6gico
(NOBREGA; MANZANO, 1996, p. 63).
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molecular, além de imprescindivel para afirmar o diagndstico, € a Unica alternativa na
fase pré-sintomatica. O teste é efetivado ao se detectar os marcadores na regiao do
cromossomo 5q, 0 que torna possivel analisar o gene SMN1. Nesta avaliacdo, todas
as causas de hipotonia infantil, assim como as sindromes cerebelares, entre outras
menos frequentes, necessariamente devem ser levadas em consideracdo. O
diagnéstico pré-natal é possivel através de andlise molecular dos amniéticos ou das
amostras das vilosidades corionicas (BAIONI; AMBIEL, 2010).

A AME pode ser classificada de quatro formas clinicas distintas, que variam desde a
idade e/ou inicio dos sintomas, assim como o seu grau de desenvolvimento motor,
sendo estas: Tipo |- atrofia muscular progressiva; Tipo Il- atrofia muscular espinhal na
forma intermediéria; Tipo lll- atrofia muscular espinhal juvenil; Tipo IV- atrofia muscular
espinhal forma adulta (ARAUJO; RAMOS; CABELLO, 2005; WOOD et al., 2017).

O tipo I, também conhecida como doenca de Werdnig Hoffmann, comeca a se
manifestar a partir dos seis meses, as crian¢as diagnosticadas com essa classificacao
da patologia, em média vem a 6bito antes mesmo dos dois anos de idade, por se tratar
de uma patologia que promove precocemente a incapacidade dos musculos e,
consequentemente, do sistema respiratério, atualmente com o tratamento adequado
podem chegar a maior longevidade,. A AME tipo I, que € o maior grau de intensidade
da doenca, pode confinar as pessoas por ela acometidas ao leito e a depender de
aparelhos respiratorios para sobreviver (ARAUJO; RAMOS; CABELLO, 2005; WOOD
et al., 2017).

O tipo Il, ou atrofia muscular espinhal, em sua forma intermediéria, tém suas
alteracdes iniciadas por volta dos seis meses e entre os dois anos de idade. Apesar
do atraso no desenvolvimento psicomotor, algumas criancas conseguem desenvolver
habilidades de permanecer sentadas, se postas nessa posicao, tendo a possibilidade
de conseguir, futuramente, ficar de pé e andar com auxilio (ARAUJO; RAMOS;
CABELLO, 2005; WOOD et al., 2017).

Diferente do tipo | e Il, a AME tipo lll, ou atrofia muscular espinhal juvenil, também
conhecida como doenca de Kugelberg Welander, comeca a apresentar seus agravos

de forma mais tardia, manifestando-se aos 17 anos de idade. Deste modo, as
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alteragOes s&o menos graves diante da progressao, que ocorre de maneira mais lenta
(WOOD et al., 2017).

O tipo IV, ou atrofia muscular espinhal forma adulta, acomete adultos na faixa etaria
de 30 e 40 anos, caracteriza-se por sintomas insidiosos, de lenta progressao, existem
estudos que optam por classificar este nivel da doenca como manifestacdo benigna
do tipo Il (ARAUJO; RAMOS; CABELLO, 2005; WOOD et al., 2017).

Os sujeitos com AME necessitam de acompanhamento multiprofissional, dentre eles,
o tratamento fisioterapéutico. A fisioterapia permite uma evolucdo e melhora da
gualidade de vida por propiciar uma diminuicdo dos efeitos prejudiciais da doenca.
Estes profissionais tém um papel importante na restauracéo da situacao pulmonar,
aumentando a mecanica no processo de expurgacéo das secrecdes, o que auxilia na
melhora do mecanismo respiratério (BAIONI; AMBIEL, 2010).

Para além dos cuidados respiratérios, os pacientes com AME também necessitam de
cuidados bésicos ortopédicos para melhorar a sua qualidade de vida e progressao do
prognostico da doencga. Ademais, os decorrentes prejuizos da patologia sdo nas
funcdes motoras do tronco e membros, causados pela pusilanimidade muscular,
abarcam a deformidade postural (escoliose), limitacdo da mobilidade e da execucgéao
de atividades diarias, risco acrescentado de dor, osteopenia e fraturas (BOWERMAN
et al., 2017).

Os cuidados nutricionais também sdo necessarios, pois devido aos
comprometimentos da AME, podem surgir, no decorrer dos anos, varios problemas
gastrointestinais, tais como: refluxo gastresofagico, constipacéo, distensdo abdominal
e esvaziamento gastrico retardado. Nos casos em que 0 paciente apresenta maior
comprometimento, torna-se preciso realizar uma suplementacao calorica parenteral,
guando 0 mesmo ndo consegue se alimentar por via enteral, no intuito de evitar
catabolizacdo (BOWERMAN et al., 2017).

Nos ultimos anos, houve avancos da medicina e de pesquisas genéticas visando a
promocao de melhor qualidade vida para a pessoa acometida de AME. Uma das

descobertas, que tem gerado impactos positivos na vida desses pacientes, é 0
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desenvolvimento do medicamento Nusinersen (Spiraza®). Este farmaco foi aprovado
em 2016 pela Food And Drug Administrantion (FDA), por promover uma melhora do
guadro clinico, naturalmente produzido pela doenca (WOOD et al., 2017).

O registro do Spiraza®, no Brasil, foi obtido em agosto de 2017. Em 2018, foram
contratadas, por demandas judiciais, 69 compras para a aquisicdo de 496 doses, 0
gue gerou um gasto de mais de R$ 118 milhdes aos cofres publicos. Em 2019, a
portaria 1.297, de 11 de junho de 2019 aprovou a distribuicdo gratuita desse
medicamento pelo Sistema Unico de Saude (SUS), por meio das farmacias de alto
custos, para individuos que possuem AME 1. Os dados de 2018 até abril de 2019
mostram que, 102 pacientes com AME tipo | receberam esse medicamento pela rede
publica (CAETANO et al., 2019).

O acesso ao medicamento é essencial para retardar o progresso da doenca e
melhorar a funcdo muscular residual dos pacientes com AME. A medicacao,
associada aos cuidados da equipe multidisciplinar, permite que o paciente tenha uma
vida mais produtiva, o que impacta diretamente na sua qualidade de vida (BAIONI;
AMBIEL, 2010). Desta forma, politicas publicas de acesso ao diagndstico e tratamento
se fazem necessarias para estabelecer uma ponte entre familia e profissionais e o
cumprimento da Constituicdo Federativa Brasileira de 1988, afim de assegurar o
direito universal a saude. Independente das questbes de classes sociais e
divergéncias culturais, o principio da equidade estabelece que todo o cidadao
brasileiro deve usufruir de assisténcia em salde e que, a distribuicdo dos recursos
devera ser realizada conforme as necessidades apresentadas (HERNANDES;
FERREIRA, 2018).

Cumpre ressaltar que a AME apenas afeta o estado motor do paciente, ndo afeta as
fungbes cognitivas, desse modo possibilita que o mesmo venha a exercer varias
funcdes. Sobre este aspecto, o Guia de discussdo sobre AME no Brasil (2019)
demonstra que os impactos sdo para além dos fisiologicos, pois essas pessoas
encontram barreiras arquitetdnicas e atitudinais, dificultando a entrada na sociedade
de modo geral. Essa falta de acessibilidade aumenta o estigma social se comparado
com as demais deficiéncias, seja dentro do ambiente escolar ou profissional, sendo
gue estes acabam sendo locais de exclusdo, que colaboram para problemas

psicolégicos. Desta maneira, torna-se essencial a presenca do acompanhamento do
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psicologo ou terapeutas, para que se possa diminuir os impactos que podem ser
causados na vida dessas pessoas, possibilitando estratégias para o enfrentamento de
como lidar e aliviar o estresse sofrido emocionalmente. Assim, € necessario que a
politica de incluséo e a Lei Brasileira de Inclusdo da Pessoa com Deficiéncia (Lei n°
13.146), de 2015, garantam, verdadeiramente, os direitos desses individuos, tais

como a igualdade, saude e possibilidades para retrair a discriminacao.

Contudo, os preconceitos e desigualdades sociais sdo 0s principais agravantes que
impedem tanto o acesso ao tratamento; quanto a incluséo social. Segundo assinalam
Fontana et al. (2018), a falta de acesso pode comprometer a evolugéo dos pacientes.
A naturalizacédo do fendmeno da exclusédo e o papel do estigma servem para explicitar,
especificamente no caso da sociedade brasileira, a natureza da incidéncia dos
mecanismos que promovem o ciclo da exclusdo (WANDERLEY, 2013).

As politicas publicas de incluséo, nas palavras de Caido, Jesus e Baptista (2018, p.
261), “ndo se resumem a sentidos universais e nem se materializam em praticas
uniformes, pois assumem diferentes significados a partir dos diversos contextos,
consideradas as singularidades de cada tempo e lugar”. Segundo Cruz et al. (2018),
politicas publicas ndo se fazem sozinhas, elas sédo elaboradas por pessoas e para
pessoas. Com isso, propomos a pensar em politicas que reverberem no social, que

sejam éticas, que valorizem a vida e o seu valor vital (HERNANDES, 2016).

Diante disto, observa-se um atraso nas politicas sociais direcionadas a inclusdo dos
pacientes com AME na sociedade, demonstrando a necessidade de repensar todo
este contexto de inclusdo, uma vez que, estas necessitam priorizar as capacidades
de pessoas com AME e, desta forma, estas pessoas venham a ser valorizadas. Ou
seja, mesmo que muitas instituicdes busquem dizer que sdo inclusivas, na pratica
acabam ndo se empenhando para proporcionar as pessoas vivendo com AME um
ambiente acolhedor e de fato inclusivo, incluindo préticas educativas e também de
convivio social, desse modo, estimular a participacao nas atividades escolares devem

ser produzidas pelos professores, incluindo as atividades de educacao fisica.

Ressaltando que o impacto que criancas e adolescentes sentem sobre a exclusao é

gigante, fica evidente a necessidade de se criar na escola politicas que ajudem a
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promover a inclusdo, como também, a possibilidade de se ter uma equipe capacitada
de multiprofissionais especializados na reabilitacdo dessas criangas. “Um dos pontos
cruciais na melhoria da qualidade de vida dos individuos com AME € a inclusao no
sistema educacional e no mercado de trabalho, estimulando a participagéo social
dessas pessoas” (BIOGEN, 2019, p. 80).

Percebe-se que, ainda existe muito o que se debater sobre a tematica, pois trata-se
de um tema que se faz presente tanto nas politicas publicas de saude, educacéo e de
desenvolvimento social quanto na efetivacéo de direitos de cidadania que possibilitem

melhor qualidade de vida.

O interesse pela teméatica se da em funcdo da formacédo académica em Fisioterapia,
sendo dedicado a trajetoria profissional o trabalho com pessoas que passam por tal
tratamento. Desta maneira, desenvolver pesquisas sobre esta teméatica delicada de
uma pessoa que convive com AME, torna-se essencial. Frente a isso, realizar uma
pesquisa que estendesse para além/aquém de uma formacao tecnicista, restrita a
sintomas e classificacdes, mas articular um dialogo com as politicas publicas,
possibilitando assim, o ingresso em um Programa de Mestrado de Politicas Publicas
e Desenvolvimento Local na Escola Superior de Ciéncias da Santa Casa de
Misericordia- EMESCAM.

Quando o paciente permite que vocé o toque para realizar o processo fisioterapéutico,
ele aposta no trabalho do profissional. Durante o tratamento ele expde afetos, medos,
insegurancas, construindo uma relacdo de empatia, que pode vir a contribuir de

maneira positiva para o acompanhamento.

Urge tecer problematizagbes sobre o tema em questdo, contribuindo para o
enriguecimento do arcabouco tedrico, discutindo a pouca incidéncia de-das politicas
publicas em assistir os pacientes acometidos com AME. Neste sentido, vale ressaltar
gue existe uma discrepancia no acesso ao tratamento mediante a situagéo de classes
social. A dificuldade no acesso ao tratamento impossibilita uma boa evolu¢do do

guadro clinico dos sujeitos com AME, comprometendo a qualidade de vida.
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2 OBJETIVOS

2.1 OBJETIVO GERAL

Analisar os desafios enfrentados para 0 acesso ao sistema de saude por um individuo

com Atrofia Muscular Espinhal (AME) tipo Ill em um municipio do sul capixaba.

2.2 OBJETIVOS ESPECIFICOS

e Conhecer o processo de diagnéstico clinico e molecular, bem como o
tratamento multidisciplinar no municipio estudado;

e Compreender como ocorreu a participacdo da familia e seu processo de
desenvolvimento na infancia;

e Identificar como as relacbes sociais foram importantes para sua formacéo
enquanto ser social;

e Analisar o processo de compreensdo da doenca AME pelo individuo do estudo,

por meio da sua historia de vida.
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3 METODO

3.1 BREVE CONTEXTUALIZACAO DO LOCAL DE PESQUISA

O sujeito desta pesquisa tem residéncia fixa em um municipio de pequeno porte, com
area territorial de 583.932 Km2 (BRASIL, 2010), localizado no sul do Estado do
Espirito Santo. Sua populacdo atual € estimada em 11.742 pessoas (IBGE, 2017).

Figura 1 - Mapa de Presidente Kennedy.
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Fonte: Instituto Jones Santos Neves.

3.2 TIPO DE PESQUISA

Ao delinear o modo que ocorreria a pesquisa e como poderia ser associado ao

presente estudo, foi preciso basear-se na consideracéo de que:

Encontramos nos aspectos metodoldgicos uma grande inovagdo proposta
pelo interacionismo simbdlico, quando propde ceder o lugar do saber ao
agente social, postulando que o conhecimento deve ser construido a partir
das interpretacdes, significacdes, daquele em que esta inserido no fenébmeno
social a ser estudado (SILVA; BARROS, 2007, p. 30).
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Desta maneira, essa pesquisa possui cunho qualitativo visando uma realidade que
nao pode ser quantificada, para que assim pudesse ser respondido questdes
particulares, trabalhando com diversos significados, valores e crencas dos fen6menos
que nao podem ser reduzidos a operacionalizagdo de variaveis. “A pesquisa
gualitativa preocupa-se com os individuos e seus ambientes em suas complexidades,
nao havendo limites ou controle impostos pelo pesquisador” (SPINDOLA; SANTOS,
2003, p. 120).

Assim, como modalidade de estudo, dentro da abordagem qualitativa, 0 método de
Histéria de Vida se insere como possibilidade ao presente estudo, pois “[...] designa a
histéria de vida contada pela pessoa que a vivenciou” (SPINDOLA; SANTOS, 2003,
p. 121). Salientando, desse modo, que esse tipo de pesquisa dara voz ao sujeito do
estudo, possibilitando assim, que este possa exprimir suas ideias e seu trajeto Unico
de viver, para que assim fique claro que o ponto de vista dessa pesquisa € do proprio
sujeito e ndo do pesquisador (ARAUJO; DRAGO, 2018).

Com isso, a narrativa do sujeito tem funcéo descritiva e avaliadora, pois relata um fato,
e possibilita ao sujeito que narra sua histéria a oportunidade de refletir sobre ela
enquanto a descreve. Ao pesquisador, nessa abordagem, € necessario que se
respeite a opinido do sujeito naquilo em que ele diz, pois, € sua verdade. O método
de Historia de Vida ressalta o momento historico vivido pelo sujeito. Assim esse
método é necessariamente historico (SPINDOLA; SANTOS, 2003, p. 121).

Entretanto é necessario revelar que a entrevista biogréfica possibilita que o
pesquisador esteja a frente de seu sujeito pesquisado, retirando esse de seu lugar
académico, que privilegia o saber documental, desse modo, a pesquisa social e
histérica ira revelar uma grandiosa historia, que oportuniza o crescimento da
compreensao das fontes e amplia o conhecimento global da significancia humana da
existéncia indissoltvel, que compde nossas relacdes nessa rede social que orquestra
nossa sociedade, e caracteriza a Historia Humana (DRAGO; SANTOS, 2013).

As abordagens biograficas estdo presentes nas pesquisas qualitativas, possibilitando

0 compromisso com a histéria, revisada pelo sujeito, assim a memaria se insere na
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existéncia do homem, tornando-se importante para o resgate cuidadoso e ético. Com
isso, € possivel destacar, dentro da metodologia qualitativa biografica, a Autobiografia,

gue foi utilizada como aporte para os resultados (SILVA; BARROS, 2007).

Com a utilizacdo da chamada Autobiografia, foi necessario atentar-se para as

caracteristicas principais:

Q) o discurso direcionado ao leitor, levando muitas vezes uma nao-
reflexdo sobre o vivido; (2) a preocupacdo com a rememoracdo das
experiéncias pessoais e sua articulacdo num contexto histérico mais amplo
destacando assim uma preocupacao com a sequéncia temporal; (3) o uso da
descricao para revelar os momentos de sua histéria (SILVA; BARROS, 2007,
p. 29).

Por fim, utilizando-se desse suporte metodologico, foi realizada a andlise de uma
autobiografia reflexiva redigida por uma mulher adulta que convive com AME tipo llI,
moradora do municipio de Presidente kennedy/ES.

3.3 PARTICIPANTE DA PESQUISA

A participante dessa pesquisa € uma mulher que possui uma doenca degenerativa,
AME tipo Ill. Sua colaboracédo foi autorizada pela mesma, seguindo as normas e

procedimentos que norteiam esse estudo.

3.4 METODO, TECNICA E PROCEDIMENTOS DE PESQUISA

Para andlise dos dados optou-se pela técnica de andlise tematica de conteudo
desenvolvida por Bardin (2009, p.28), conforme a autora, esta consiste em “um
conjunto de técnicas de analise das comunicacBes que utiliza procedimentos
sistematicos e objetivos de descricdo do conteudo das mensagens”.De acordo com
Bardin (2009), a técnica de analise de conteudo precisa obedecer a trés etapas
fundamentais: 1) pré-analise, 2) exploracdo do material e 3) tratamento dos

resultados, inferéncia e interpretacao.

Segundo Bardin (2009), na pré-analise realiza-se uma organizacéo de todo o material
a ser analisado, no intuito de fazer com que o mesmo se torne operacional, de maneira

gue as ideias iniciais estejam sistematizadas. Trata-se da organizacdo através de trés
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etapas: (1) leitura flutuante, em que se estabelece o primeiro contato do pesquisador
com os documentos da coleta de dados para se conhecer o texto; (2) demarca-se 0
gue sera analisado; (3) formula-se hipoteses e objetivos; (d) referencia- se os indices
e elabora-se indicadores, que envolvem a determinacao de indicadores por meio de

recortes de texto nos documentos de analise.

Na segunda etapa, denominada por Bardin (2009) como exploracéo, a codificacéo, a
classificacdo e a categorizacdo sao basicas, esta é a fase da descricdo analitica, a
qual diz respeito ao corpus submetido a um estudo aprofundado, orientado pelas

hipoteses e referenciais tedricos.

Por fim, a terceira fase refere-se ao tratamento dos resultados, inferéncia e
interpretacdo, é destinada ao tratamento dos resultados; realiza-se a condensagéo e
o destaque das informac@es para analise, culminando nas interpretacdes inferenciais;
€ 0 momento da intuicdo, da analise reflexiva e critica. Para isso, foram elencadas

categorias tematicas que possibilitaram a realizacéo desta analise (BARDIN, 2009).

De acordo com Araujo e Drago (2018), esse tipo de entrevista semiestruturada,
denominada entrevista biografica, permite maior liberdade de adequacdo das

perguntas as caracteristicas individuais dos entrevistados.

3.5 QUESTOES ETICAS

Este projeto de pesquisa encontra-se em consonancia com 0S aspectos éticos
inerentes a pesquisa com seres humanos, estabelecidos na resolu¢do 466/12 do
Conselho Nacional de Saude (CNS) e suas complementares. Os dados desse estudo
foram recolhidos apds a aprovacéo da pesquisa pelo Comité de Etica e Pesquisa (CEP
namero 3.997.182) da Escola Superior de Ciéncias da Santa Casa de Misericordia
(EMESCAM). A). As informag6es coletadas serdo mantidas em carater confidencial,
assegurando o sigilo, a protecdo e a identidade das pessoas as quais se relacionam
os dados da presente pesquisa, portanto, utilizar-se-a um codinome para identificacédo

da participante.
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4 REFERENCIAL TEORICO

4.1 SISTEMA UNICO DE SAUDE E A PROPOSTA UNIVERSAL

A luta pela democracia no Brasil alcangou, incomparavelmente, seu maior status em
1988, quando toda a populagao se organizou em prol da Constituicdo, essa que por
sua vez possibilitava o crescimento da sociedade, sendo conhecida como
‘Constituicao Cidada’. Assim, o Brasil passa a ser o unico com uma agenda voltada
para uma democratizacdo da saude, desse modo, o movimento da Reforma Sanitaria
e a formulacdo e implantacdo dos SUS desenvolve um conceito béasico de
universalizagao do atendimento a saude. “Desse modo, foi o unico pais capitalista da
América Latina que estabeleceu um sistema de saude universal naquele contexto”
(PAIM, 2020, p. 16). Com isso, a Lei 8.080/90, que da as linhas gerais do que seria
esse atendimento, e a 8.142/90, que regulariza a participacdo da sociedade na
fiscalizagdo do sistema, amplia as possibilidades para o crescimento da
democratizacao dentro do sistema e o desenvolvimento dos conselhos e conferéncias
de saude, sendo assim um dos feitos mais memoraveis no pais (VAZQUEZ et al.,
2005; PAIM, 2020; LIMA, 2020; AGOSTINI; CASTRO, 2020).

“Os conselhos e conferéncias de saude, nestas trés décadas de criacdo do SUS,
institucionalizaram-se e aproximaram Estado e sociedade, passando a atuar
intensamente na construgédo das agendas das politicas de saude” (LIMA, 2020, p. 2).
A participacdo da populagéo € um dos eixos principais na estruturacdo do SUS e esta
claramente definida dentro do marco legal da reforma do setor de saude. A
Constituicdo Federal estabelece que € um direito e um dever de todo cidadao
participar em todos os niveis de governo. Este novo marco legal recolhe uma
concepcao democréatica da participacdo em saude, significando a integracdo, em
parceria com o Estado, dos diferentes setores da populacdo na definicdo de politicas
de saude a seremimplementadas, bem como no monitoramento de sua
implementac&o, incluindo aspectos econdmicos e financeiros (VAZQUEZ et al., 2005;
LIMA, 2020).
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Assim, esses arranjos representam um espaco de tomada de decisédo por parte do
Estado em favor de ampliar a participacédo dos cidadaos, garantindo a legitimacao, a
participacdo da sociedade em seus interesses minoritarios, onde esse processo
garante a transparéncia, pois proporciona informagoes relevantes para a deliberagéo
governamental que se tornam publicas. “Os conselhos e as conferéncias de saude
representam esse tipo de arranjo institucional do aparelho de Estado que proporciona

a operacionalizagao da democracia participativa no setor saude” (LIMA, 2020, p.4).

Para que uma deliberacéo seja democratica, ela deve se dar de maneira livre
e racional. Para tanto, trés condi¢des precisam ser atendidas: 1) ndo tirania,
gue garanta que as decisfGes sejam tomadas a partir da apresentacéo e
debate de razfes, e ndo baseadas em assimetrias de poder; 1) igualdade, de
modo a assegurar a inclusdo de todos os cidadaos e a exclusdo de formas
enddégenas de influéncia como poder, rigueza e iniquidades sociais
preexistentes; e Ill) publicizacdo, que assegura que as razBes sejam
formuladas de forma que todos os deliberadores possam entende-las, aceita-
las e respondé-las em seus proprios termos. Raz8es apresentadas dessa
forma resultam em decisdes legitimas, ou seja: mesmo nao havendo
unanimidade, os participantes concordardo em seguir cooperando no
processo deliberativo (LIMA, 2020, p. 6-7).

Mas o que acontece, na realidade, € que boa parte da populacéo € leiga e insuficiente
sobre os conhecimentos e aspectos relacionados ao SUS e que ndo ha participacao
ativa dela nos servigos oferecidos. Muitas pessoas utilizam o servigo, mas se quer
sabem da conquista que € o SUS para 0 nosso pais, e muito menos que o SUS é
modelo para outros paises (VAZQUEZ et al., 2005).

Em tempo de maximizacdo da informacado, todos passam a possuir opinides de
assuntos diversos. Contudo, a democracia possibilita a participagdo social e,
principalmente, com as redes sociais criou-se uma cultura de ativismo em que todos
se comunicam e manifestam preferéncias, simpatias e desgostos. No entanto, o
volume de noticias que circula nesta “sociedade da informacao” é tamanho que, por
vezes, as opinibes sdo formuladas e passadas sobre imagens pré-concebidas
(VAZQUEZ et al., 2005; LIMA, 2020).

Essas opinides circulam por varias questdes, mas colocando foco no Sistema Unico
de Saude, o SUS, que € o objetivo do trabalho, é notério os comentarios negativos.
As pessoas podem ndo se darem conta disso, mas elas sdo usuérias e se beneficiam

do SUS diariamente. Quem olha o SUS “de fora”, pode achar que ele se resume a



25

uma “fila” ou a situagao de “superlotagcao” que, de fato esse problema existe, e que
precisa ser superado. Sendo assim, essa pode ser a visdo para o cidadao e aquelas
familias que contratam um plano de saude, ou para aqueles que por um motivo ou
outro ndo conseguiram acessar o SUS em uma situagéo necessaria (VAZQUEZ et al.,
2005; AGOSTINI; CASTRO, 2020).

Tal narrativa, associada a pressdo do mercado privado de salde, tem
produzido e espalhado no imaginario da sociedade brasileira a certeza da
precariedade do sistema publico, de que busca-lo é falta de opgdo e de que
um atendimento publico de qualidade é ‘sorte (AGOSTINI; CASTRO, 2020,
p. 178).
Mas essa visdo precisa ser problematizada, pois, geralmente, formam opinides
através das conhecidas reportagens sobre as deficiéncias do sistema (sim, como dito
acima, sao deficiéncias reais e que devem ser superadas). Mas é um sistema que vai
muito além do que nos mostra o olhar superficial, pois € fundado em um principio
inigualavel: o direito ao atendimento de satude é um bem associado a vida, portanto,

de todas as pessoas, em carater universal e publico (VAZQUEZ et al., 2005).

E preciso afirmar que, quando falamos em SUS, a categoria de “ndo usudrio” é
inexistente, visto que todos os cidadaos sao usuarios do sistema, todos os cidadaos!
O que muitas pessoas nao sabem, por exemplo, é que quando se alimentam na rua,
elas utilizam o SUS. Afinal, € o SUS que ¢é responsavel pela vigilancia
sanitaria. Pensando também, nas campanhas de vacinacdo, todas as vacinas
consideradas fundamentais para a imunizacdo das criancas estdo disponiveis nos
postos de saude do SUS. Além de proteger a vida e a salde da pessoa imunizada, a
vacinagdo protege também toda a sociedade, pois impede a propagacdo de
epidemias, impedindo graves doengas. Além disso, existem campanhas especificas
de vacinacéo do SUS (VAZQUEZ et al., 2005; AGOSTINI; CASTRO, 2020)

Entendemos que essa presenca na vida de quase 100% dos brasileiros e o
valor que lhe é dado por muitos de nds oferecem uma grande poténcia ao
SUS. No entanto, é urgente que trabalhemos na recomposic¢éo das relagbes
de pertencimento entre politicas publicas, bem publico e cidaddos. E
importante que retomemos as bases do projeto ético-politico que nos permitiu
chegar até aqui [...] e convocar a sociedade para um processo de reflexdo e
construcdo coletiva menos aprisionado nos arranjos organizacionais ja
estabelecidos e, muitas vezes, enfraquecidos sorte (AGOSTINI; CASTRO,
2020, p. 183).
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Quando as pessoas se envolvem em algum tipo de acidente de transito ou sofrem
algum tipo de violéncia, a enfermagem ndo questiona se elas possuem plano de
saude para chamar a ambulancia do plano e levar para o hospital que tem convénio,
0 SAMU atende de imediato e ja leva para o hospital publico mais proximo para pronto-
atendimento. Isso é o direito de atendimento para todos! O SUS é “porta aberta”, o
gue significa que toda a pessoa que procure atendimento ou esteja em situacdo de
risco tem o direito de receber cuidados, mesmo que, muitas vezes, ele ocorra
com dificuldade (VAZQUEZ et al., 2005; AGOSTINI; CASTRO, 2020).

O que acontece é que, as diferentes situa¢des de vida dos varios grupos populacionais
geram problemas de saude especificos, bem como 0s riscos ou exposicdo maior ou
menor a determinadas doencas, acidentes e violéncias. Isto significa, portanto,
necessidades diferenciadas, exigindo que as ac¢bes da gestdo do sistema e dos
servi¢cos de saude sejam orientadas para atender a essas especificidades. Entretanto,
como o SUS oferece 0 mesmo atendimento a todas as pessoas, algumas nao
recebem o que necessitam, enquanto outras tém além do satisfatorio, 0 que aumenta
as desigualdades. E preciso assumir que ndo é possivel oferecer toda e qualquer
tecnologia a todos. Seria 6timo se fosse assim, mas na realidade isso ndo é
possivel. No SUS, situacdes desiguais devem ser tratadas desigualmente. Baseia-se,
portanto, no principio da equidade (VAZQUEZ et al., 2005).

Este é um grande desafio. Muito tem que ser feito para que todos possam ter saude.
O Governo deve concentrar esforcos e investir mais onde ha maior caréncia. O SUS
tem o papel de cuidar de todas as necessidades da area da saude. E cuidar da saude
ndo € apenas medicar os doentes ou realizar cirurgias, € preciso garantir vacinas a
populagdo, dar atencdo aos problemas das mulheres, criancas e idosos, combater a
epidemias e outras doencas. Este é o principio de integralidade, ou seja, realizar todas
as acdes necessarias para a promocao, protecado e recuperacdo da saude de todos
(VAZQUEZ et al., 2005).

A questdo dos recursos humanos hoje é imprescindivel para se obter um resultado
esperado da viabilidade do SUS. O sistema publico ndo tem conseguido uma
aderéncia dos profissionais de forma permanente por causa da ma remuneracao e

das precarias condicbes de trabalho. Se ndo houver a solucdo da questdo dos
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recursos humanos, o SUS néo se viabiliza. Portanto, seria interessante a criagao de
um plano que desse aos profissionais da saude um plano de cargos, carreiras e
salario, que estimulasse os meédicos a produzirem mais e melhor, tornando assim a
adesao dos profissionais ao sistema. Uma forma também de evitar as greves que sédo
frequentes pelo SUS (Sistema Unico de Saude). Esta area integrada é definida no Atrt.
6° da Lei 8080/1990 que define a atuacédo do SUS na execucéo de acdes de vigilancia

sanitaria e epidemioldgica, e de saude do trabalhador (BRASIL, 1990), assim definida:

§ 3° Entende-se por saude do trabalhador, para fins desta lei, um conjunto de
atividades que se destina, através das acdes de vigilancia epidemiologica e
vigilancia sanitéria, a promoc¢édo e prote¢cdo da salde dos trabalhadores,
assim como visa a recuperacao e reabilitacdo da salde dos trabalhadores
submetidos aos riscos e agravos advindos das condi¢des de trabalho [...]
(BRASIL, 1990).

A partir dos principios do SUS, o campo de intervencdo e de préticas da saude publica
e saude do trabalhador irdo contar com a participacdo social, que é prevista pelo
dispositivo de Lei 8.142, dispondo "sobre a participacdo da comunidade na gestéao do
Sistema Unico de Saude (SUS) e sobre as transferéncias intergovernamentais de

recursos financeiros na area da saude e d& outras providéncias" (BRASIL, 1990).

O Processo do desenvolvimento historico diante o subfinanciamento crénico e da falta
de prioridade pelos governos representa serios obstaculos, enfrentados desde a
promulgacdo da Constituicdo até mesmo nos dias atuais, ou seja, sua consolidagédo
ainda ndo ocorreu como um sistema de saude universal como previa a Reforma

Sanitéria e que foi assegurado pela Constituicao (PAIM, 2020).

Assim, a oferta de servi¢os publicos passou por uma expansdo nas ultimas décadas
de SUS, onde também, passou a ser acompanhado por uma forte corrente de
privatizacdo no que concerne a prestacao de servico, desse modo, o financiamento
passou a ser realizado por arranjos da gestédo, introduzindo as Organiza¢cdes Sociais
(OS), as Parcerias Publico-Privadas (PPP), como também empresas publicas e
privadas que tiveram um grande crescimento promovendo o aumento consideravel de
planos de seguros oferecido pelas operadoras, ocorrendo assim a financeirizagéo da

saude. “No plano estrutural, a financeirizacdo invade o setor saude no sentido
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contrario ao SUS. Assim, a dominancia financeira determina movimentos

subterraneos do capital pouco visiveis no plano fenoménico” (PAIM, 2020, p. 21).

4.2 JUDICIALIZACAO PARA TER ACESSO A SAUDE

Em 1988, através da Constituicdo Cidada, foi possivel assegurar a todos os brasileiros
o direito a saude, esta mesma colocou o Estado como responsavel em garantir o
acesso, tal como introduzir novas politicas publicas sociais e econémicas que
tivessem o objetivo de viabilizar de maneira igualitaria que todos tivessem a
oportunidade de possuir acesso a saude quando necessario, dessa maneira, € 0
proprio Estado que também devera oferecer medicamentos para a realizacdo de
tratamentos, buscando atingir pontos propostos também no SUS, em seus principios
de universalidade, equidade e igualdade, correspondendo assim, ao direitos sociais

fundamentais contidos em nossa constituicdo (BRASIL, 1988).

Dessa maneira, o Poder Publico se pde como oOrgao responsavel em atender as
necessidades urgentes de medicamentos, exames e consultas de emergéncia,
gquando estes sao negados pelo SUS, pela falta de recursos para o atendimento da
demanda especifica, porém, verifica-se a existéncia de uma lista determinada pelo
Ministério da Saude, nomeada de Relagdo Nacional de Medicamentos Essenciais
(RENAME) (BRASIL, 2020), nela é possivel identificar quais farmacos séo adquiridos
para o tratamento de doencgas raras como no caso do AME (CARMO; LEME, 2019).

Todavia, ainda assim, em casos especificos € necessario um processo Juridico para
gue seja cumprido o direito fundamental expressos em nossa constituicdo, e como se
trata de medicamentos considerados de alto custo, estes encontram-se limitados, ndo
atendendo a todas as demandas existentes, expondo a falta de dinheiro do setor
publico para atender a demanda e também o deficit de politicas publicas que possam
alterar essa realidade (BARROS, 2006).

Tratando-se de direito a saude, vale dizer que é de grande relevancia
destacar e fomentar o direito a vida. Pois, tanto o direito a saiude, como o
direito a vida possuem cunho de relevante valor para a sociedade. Sendo, os
direitos fundamentais caracterizados como, direito publico — subjetivos, ou
seja, de pessoas fisica ou juridicas, contidos em dispositivos constitucionais
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e, portanto, que encerram carater normativo supremo dentro do Estado

(CARMO; LEME, 2019, p.137).
Por meio da historia e das transformacgdes das lutas sociais é possivel identificar que
a luta de classes pelos direitos igualitarios atravessou as gerac¢des proporcionando
um desenvolvimento jamais visto, essa transformacgao no status quo da sociedade fez
surgir uma esfera social, possibilitando que os direitos fundamentais fossem
viabilizados por um Estado de Direito, que posteriormente avancou em lutas e
conquistas em um Estado Social Democratico de Direito. Dessa maneira, o SUS torna-
se central nesse debate, pois somente através das conquistas sociais adquiridas pelo
povo brasileiro que tal 6rgéo existe, assim, em 19 de setembro de 1990, os brasileiros
conseguiram, através da Lei n° 8.080, que seu direito fundamental a saude fosse
alcancado, possibilitando acbes de promocao, protecdo e recuperacao da saude e
acOes preventivas e, desse modo, alcancando o almejado pela carta Magna
(DELGADO; THEODORO, 2005; DEWECK; ROSSI, 2019).

Contudo, é evidente que o Brasil passa por um descaso pelo Poder Federal e a saude
se torna a principal vitima de a¢des do desmonte, com a falta de financiamento para
a area, com isso 0s usuarios passam a realizar mais denuncias pelo descaso que vem
sendo realizado os atendimentos, e a falta de leitos, como também a demora que
prejudica o quadro de saude, agravando ainda mais o estado da doenca, ou seja, um
cidaddo que precisa do medicamento de alto custo encontra-se ainda mais isolado
sem ajuda do Estado sob a alegacdo da falta do mesmo, colocando sua vida em
perigo, ou até mesmo em morte, deixando de cumprir 0 que € expresso como Lei do
SUS e também na Constituicdo (CARMO; LEME, 2019).

Desta forma, quando o cidaddo tem esse direito negado e, se vé sem
alternativas, precisa obrigatoriamente recorrer ao Poder Judiciario, como
forma de intervir e mediar, o direito que |he foi ferido para preservar sua salde
e garantir — lhe o direito a vida (CARMO; LEME, 2019, p. 138).
Desse modo, a ineficacia das politicas publicas em direcionar uma solucéo para a
demanda existente dos medicamentos faz com que os cidadaos se direcionem ao
Poder Judiciério, se respaldando através de uma sentencga favoravel a garantia de
seus direitos. Contudo a judicializacdo da saude possui como objetivo realizar

conquistas nas acdes direcionadas ao Poder Judiciario, para que ndo apenas 0S
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farmacos sejam garantidos, mas também tratamentos que sejam necessarios e que
nao sdo oferecidos pelo SUS (VENTURA et al., 2010).

O SUS conta com mais uma alteracdo para poder atender melhor a demanda, que é
através do dispositivo de Lei n° 12.401, de 28 de abril de 2011 que altera a Lei n°®
8.080 de 1990, dispondo sobre a assisténcia terapéutica e a incorporacdo de
tecnologias em saide no ambito do Sistema Unico de Saude (SUS). Definindo que o
Ministério da Saude devera ser assessorado pela Comissdo Nacional de Incorporacéo
de Tecnologias (CONITEC), possuindo o poder de atribuigcdo ao incorporar, excluir ou
alterar o uso de tecnologias em saude, como medicamentos, produtos e
procedimentos, bem como constituir ou alterar Protocolos Clinicos e Diretrizes
Terapéuticas (PCDT) (BRASIL, 2011).

A CONITEC foi elaborada a partir de dois féruns o Plenario e a Secretaria-Executiva,
sendo que o Plenario se responsabiliza por incorporar, excluir ou alterar as tecnologias
presentes no SUS, sendo que fazem recomendacgdes. A Secretaria-Executiva realiza
a coordenacdo das atividades da CONITEC, emitindo relatérios e avaliando a eficacia
e qualidade do servigo oferecido e também realiza o levantamento financeiro dos
gastos para verificar o impacto que tera no SUS, essa coleta € realizada pelo
Departamento de Gestéo e Incorporacao de Tecnologias em Saude (CARMO; LEME,
2019).

Pensando no caso do AME, esse ja esteve a frente de diversas ac¢fes judiciais que
tiveram parecer positivo, pois, sem a medicacdo a pessoa pode ser levada a morte.
Todavia, 0 medicamento chamado “Spinraza” ou “Nusinersena” € um medicamento
de alto custo, que é liberado pelo RENAME, este foi aprovado somente em 2017
atendendo aos pedidos judiciais. Este farmaco € importante para esses pacientes,
pois atua diretamente no Sistema Nervoso Central e € administrado em intervalos de
14 dias, sendo que a quarta dose ocorre em 30 dias e, posteriormente, a cada quatro
meses, uma dose de manutencdo, ou seja, 0 impacto ndo ocorre somente na vida
dessas pessoas, mas também no orcamento do SUS, ou seja, essa liberagdo, apesar
de alto custo, garante a qualidade de vida para essas pessoas (CARMO; LEME,
2019).
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O custo para tratar cada paciente chega a R$ 2,5 milh6es. Uma das prioridades da
atual gestdo do Ministério da Saude é minimizar e qualificar a oferta de medicamentos
judicializados, buscando também alternativas que ja estdo disponiveis no Sistema
Unico de Salde (SUS). Em 2017, incluindo também estados e municipios, a previsio
de que o gasto com determinacdes judiciais em salde chegaria a R$ 7 bilhdes. S6 da
Unido, deve ficar em R$ 1 bilhdo (BRASIL, 2017).

4. 3 DOENCAS RARAS E SAUDE PUBLICA

As chamadas doencas raras foram delineadas com os avancos médicos e
principalmente pelos movimentos sociais de familiares e pessoas que convivem com
tal comorbidade, porém para alcancarem tal status dentro de um grupo biossocial, tais
pessoas enfrentaram diversas lutas para que desta maneira pudessem partilhar de
interesses e objetivos préprios. Desta maneira, a construcdo social sobre como deve
ser realizado a classificacdo de determinadas doencas raras e como essas afetam as
pessoas, precisou ser elaborado de maneira interativa, para que dessa maneira fosse
capaz de afetar cada experiéncia individual desses individuos (LIMA; GILBERT;
HOROVITZ, 2018; MOREIRA et al., 2018).

Para classificar uma doenca sendo como rara, a Organizacdo Mundial da Saude
(OMS) definiu que essa deveria afetar ao menos 65 pessoas a cada 100.000
individuos, assim como consta na Portaria n°® 199 do Ministério da Salude em seu Art.
3°, “para efeito desta Portaria, considera-se doenca rara aquela que afeta até 65
pessoas em cada 100.000 individuos, ou seja, 1,3 pessoas para cada 2.000
individuos” (BRASIL, 2014); sendo que entre os europeus e norte-americanos
equivale entre 6 a 8% por cem mil habitantes. Contudo, no Brasil, a distribuicdo das
doencas na populagcdo ocorre quando ha grupos de interesses organizados que,
através de interacfes mistas, participam de arenas publicas, para que dessa maneira
sejam reconhecidos, assim buscam alternativas nas ruas, espacos académicos,
cenario legislativo e judiciario, proporcionando que seus interesses sejam discutidos
na agenda nacional do pais (LIMA; GILBERT; HOROVITZ, 2018).

O reconhecimento das doencas raras iniciou-se em 1960 nos Estados Unidos por

haver uma necessidade de discutir sobre a questdo dos produtos farmacéuticos,
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adentrando sobre uma questdo econdmica do pais, visto que as farmacéuticas da
época ndo davam devida atencdo para esses medicamentos especificos. Em 1980,
organizagcbes de pacientes com diferentes doencas raras que compartilhavam a
invisibilidade e iniquidade sobre suas necessidades, se juntam em prol de promover
e empregar a denominagao ‘doencgas raras’, alcangando assim visibilidade e coesao
dentro do grupo, assim, paises passaram a apoiar tal experiéncia advinda dos
americanos, e no Brasil esse movimento também néo foi diferente, demonstrando que
0 impacto ndo se delimita somente aos nimeros, mas sim, que perpassa doencas
cronicas, que podem levar a deficiéncias variadas, que possuem alta taxa de morbi-
mortalidade, sendo que, em sua maioria, possuem relacdo com a etiologia genética
(MOREIRA et al., 2018).

Desse modo, as associacbes de pessoas que convivem com a doenca e seus
familiares, que de maneira voluntaria partilharam seus objetivos, constituiram um
grande papel para o desenvolvimento da sociedade por possibilitar dar voz para
agueles que antes eram ignorados pelo poder publico, conquistando seu lugar de
representatividade, pois, passam a participar na formacdo da opinido publica e
cooperando com o desenvolvimento individual, contribuindo para o amadurecimento
da democracia, e com o0 avanco do movimento social ligado as demandas de saude,
proporcionando politicas publicas voltadas para essas pessoas. Mesmo com 0 avanco
das politicas publicas, o Estado ndo garante o acesso a medicacado especifica para o
tratamento dessas pessoas, pois tal medicamento é escasso, sendo alguns deles nédo
incorporados ao SUS e também néo liberados para a comercializa¢do no pais (LIMA;
GILBERT; HOROVITZ, 2018).

Em 2009, o Ministério da Saude institui a Politica Nacional de Atengdo Integral em
Genética Clinica (PNAIGC) através da Portaria n° 81, onde define a necessidade de
estruturar, dentro do SUS, uma rede de servicos regionalizada e hierarquizada, para
gue se permita melhorar o acesso ao atendimento especializado na atencao integral
em Genética Clinica, esclarecendo em seu paragrafo Unico que a politica devera
ocorrer na implementagcdo de forma articulada nas trés esferas de gestdo do SUS,
sendo que o Art. 2° define os objetivos da PNAIGC, que contam com cuidados
integrais na promocao, prevencao, tratamento e reabilitacdo, através de uma equipe

multiprofissional e interdisciplinar, possibilitando identificar condicionantes que
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estejam relacionados as anomalias genéticas, fornecendo informacfes para a
elaboracao de politicas publicas; critérios técnicos para a atuacdo dos profissionais e
do servigo prestado; assim como incentivar a realizacao de pesquisas, para atestar a
gualidade e eficacia dos procedimentos, proporcionando a qualificacdo da assisténcia
ao promover a educacdo permanente dos profissionais de saude envolvidos na
implementacédo de tal politica, seguindo assim também os principios direcionados da
integralidade da Politica Nacional de Humanizacdo (PNH). Dessa forma, o Art. 3°
complementa como ocorrerd tal politica em diferentes niveis de atencdo a saude,
sendo ela na Atencédo Basica e na Atencao Especializada em genética clinica no pais
(BRASIL, 20009).

8§ 1° Na atencéo basica serdo identificadas e acompanhadas as familias e
individuos com problemas relacionados a anomalias congénitas e doencas
geneticamente determinadas;

8§ 2° Na atencdo especializada em genética clinica seréd realizado o
acompanhamento especializado multidisciplinar e os demais procedimentos
do elenco deste nivel de atencdo dos casos encaminhados pela atengéo
bésica;

| - A atencdo especializada sera composta por:

a) Unidades de Atencéo Especializada; e

b) Centros de Referéncia em Genética Clinica (BRASIL, 2009).

O cenario passou a ser acompanhado recentemente de um movimento associativo
gue demonstrou um modelo de arena social, pois o fato de as associacdes passarem
a serem reconhecidas e elas compreenderem suas diferencas e necessidades, néo
excluiu a necessidade de se apoiarem na identidade de “doencga rara” para que
continuassem a ganhar forca; assim, em 2017, € definido que dia 28 de fevereiro seria
dedicado com o Dia Mundial de Doengas Raras. Desse modo, 0s grupos de interesses
em movimento na arena, como a industria farmacéutica, representantes dos grupos
econdbmicos, profissionais de saulde, educagcdo e justica estdo em constante
intervencao, elaborando e pensando modelos de conhecimento para a intervencéo
técnica pais (LIMA; GILBERT; HOROVITZ, 2018).

Desse modo, com o intuito de atuar em rede, as associa¢cdes de pessoas com doencgas
raras e familiares passam a atuar com contatos que pudessem promover sua causa,
possibilitando que tais interacdes promovessem contatos presenciais e virtuais, que

por sua vez aumentaria a fronteira geografica sobre o assunto, como também
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expandindo a visibilidade da identidade desses grupos no pais (LIMA; GILBERT;
HOROVITZ, 2018; MOREIRA et al., 2018).

Assim, a pesquisa realizada por Lima, Gilbert e Horovitz (2018) investigou como as
midias sociais se tornaram importante para o agenciamento do tratamento dessas
pessoas que vivem com essas doencas raras, identificando que as associacdes
compreenderam a faceta da comunicacdo digital e utilizaram-na em prol de
conquistas. Essa inovacéao possibilitou o contato com diversas associa¢cdes que antes
ndo havia contato, dessa maneira foram localizadas cerca de 100 paginas do
Facebook, abertas ao publico geral, sendo elas de alcance nacional e, principalmente,

pertencentes a regido sudeste.

Dado relevante encontrado na pesquisa realizada pelos autores indica também o
impulso do discurso bélico, que segundo eles, € utilizado para mobilizar investimentos
em pesquisa e desenvolvimento para futuros farmacos e tecnologias que possam vir
a ser criadas para o tratamento de determinadas doencas, esse discurso € utilizado
também para buscar mudancas politicas (LIMA; GILBERT; HOROVITZ, 2018).

Lutar por direitos € uma frase observada, com frequéncia, em todas as
associacdes, sendo que o0 que se entende por direito ndo se restringe ao
acesso ao sistema de saude, mas abarca os direitos sociais referentes a
aposentadoria, isencao de tributos, acesso a educacao, inclusdo (LIMA;
GILBERT; HOROVITZ, 2018, p. 3250).

Colocando-se outro ponto de vista, os autores indicam que o discurso bélico pode ser
indicativo de passividade, uma vez que o individuo perante a doenca acaba por
submeter-se ao modelo hierarquizado das rela¢des entre a biomedicina e o publico,

sendo, dessa maneira, cada vez mais questionado pelas associagoes.

A metafora bélica evoca a ideia de controle do homem (racional) sobre a
natureza (descontrolada e, como tal, ameacadora). A imagem de combate na
medicina moderna tomou forma a partir da identificacdo dos microorganismos
como causadores de doencas, algo que poderia ser identificado por meios
fisicos e que era externo ao corpo. Deste modo, aimagem de batalha introduz
ambiguidade ao discurso, na medida em que alinha elementos como
agenciamento e vitimizacao. Além disso, ao colocar os corpos como o local
onde o inimigo (doenca) habita, o qual deve ser combatido, a metafora bélica
produz dois mitos predominantes para se lidar com a doenca: o da cura e o
da superacdo, onde a Unica possibilidade seria vencer (LIMA; GILBERT;
HOROVITZ, 2018, p. 3250).
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Outro dado importante que a pesquisa ressalta € a formacdo especializada
promovendo conhecimento para as criancas, familiares ou cuidadores, onde buscam
fortalecer a autonomia do individuo, dessa maneira 0s cursos sao realizados nas
proprias associa¢fes e ainda contam com o apoio da industria farmacéutica, porém,
tal formacdo para pessoas que ndo possuem formacdo especifica e que querem
compartilhar a aprendizagem é chamado de ‘expert leigo’, sendo o conhecimento
dessas pessoas construido diariamente e com as trocas adquiridas com 0S grupos
biossociais, dessa forma o conhecimento que passam a ter perpassa o cuidado
psicossocial da experiéncia da doenca, proporcionando ao expert leigo habilidades
para participar de pesquisas cientificas, elaboracdo de politicas e organizador de
cuidados de saude, sendo reconhecido como um interlocutor com habilidades, ou
seja, esse paciente antes passivo, agora se torna um expert, promovendo um
transformacao no olhar do outro e dele mesmo sobre a doenca e na participacéo social
na saude dele e de outras pessoas que atravessam pelo mesmo processo (MOREIRA
et al., 2018).

Todavia, ainda que possamos aprender sobre as politicas civilizatérias, é necessario
compreender como as experiéncias do sofrimento se ddo em diferente pessoas,
demonstrando que a opressao e a dor de tal mundo privado ainda precisam de tal
olhar humano, para que possam ser alcancadas possibilidades de transformacéao, ou
seja, mesmo que uma pessoa seja leiga ou profissional, necessita de um olhar atento
e humanizado, para que assim ocorra a discussédo sobre como ocorre a reabilitagéo
dessas pessoas, e 0 engajamento para os direitos sociais da extensa rede complexa
de interacdes e interesses ocorram no beneficio permanente voltado para a saude
desses individuos. Assim, como sujeito de direito deve-se buscar alternativas para
gue essas pessoas possam também gerenciar suas vidas, construindo referéncias
proprias para decidir sobre questdes morais que estdo presentes no mundo social,
dessa maneira possibilitando que se construa autonomia frente ao desrespeito,
aprimorando sua autoestima, autoconfianga, como também o reconhecimento publico

de seus direitos, enfrentando os estigmas (MOREIRA et al., 2018).

Em relacdo a organizacdo associativa das pessoas e familias com doencas
raras, a luta pelo reconhecimento acontece quando ocorre o desrespeito, seja
pelos maus-tratos, violagdo de honra, violacdo de direitos, ou dignidade do
individuo. O apelo a dignidade e ao direito a vida e a salide surge nos slogans
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das associacbes evocados anteriormente, e retoma a esfera de
reconhecimento que emerge da solidariedade, conceituada como
pertencente a um campo valorativo e de a¢des constitutivas de uma base
intersubjetiva de reconhecimento reciproco (MOREIRA et al., 2018, p.3).
Desse modo, ao buscar superar o olhar de inUmeras combinag@es possiveis do olhar
do outro sobre a doenca e sobre a prépria doenca, se torna o principal elemento do
exercicio de enfrentar a vida e também a vida no mundo social, onde a luta e 0
reconhecimento de que a vida importa, e que ha vida apesar das adversidades, assim
essas pessoas podem construir outras narrativas sobre como é viver como uma
doenca rara, podendo assim potencializar o discurso sobre sua experiéncia

(MOREIRA et al., 2018).

4.3.1 Politica Nacional de Atencdao Integral as Pessoas com Doencas Raras

No Brasil, como em diferentes lugares do mundo, ocorre a incidéncia de recém-
nascidos que possuem algum tipo de doenca genética ou defeito congénito,
representando cerca de 3% a 5% dos nascimentos. Dessa maneira, desde 1998 a
OMS vem instruindo paises sobre a necessidade de se promover a protecdo a saude
no campo dessas enfermidades, pois em sua maioria apresentam relacdo com a
origem genética. Com esse fato, e levando em consideracdo que a prevaléncia para
uma doenca rara seja igual ou menor que 50-65 por cento em cem mil pessoas,
existem cerca de cinco a oito mil doencas raras diferentes; no Brasil esse niumero é
representado por 13 milhdes de pessoas que convivem com algum tipo de doenca
rara (MELO et al., 2017).

Todavia é preciso ressaltar que nem todas as doencas raras genéticas possuem
tratamento especifico, necessitando assim que cuidados paliativos sejam
implementados na busca de qualidade de vida, tal como a possibilidade de aumentar
a expectativa de vida desses individuos, tornando assim o aconselhamento genético
imprescindivel para obter resultados que podem auxiliar no desenvolvimento de
tratamentos (MELO et al., 2017).

Assim, em 2014 foi instituido através da Portaria n°199 a Politica Nacional de Atencéo

Integral as Pessoas com Doencas Raras (PNAIPDR), que através do SUS ainda
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institui incentivos financeiros para o custeio de gastos para 0s tratamentos,
esclarecendo, no Art. 2°, que a PNAIPDR possui abrangéncia transversal nas redes
do SUS, ou seja, possui atendimento na Rede de Atencéo as Pessoas com Doencas
Cronicas; Rede de Atencdo a Pessoa com Deficiéncia; Rede de Urgéncia e
Emergéncia; Rede de Atencdo Psicossocial e a Rede Cegonha. Desse modo, a
politica possui o objetivo de reduzir a morbimortalidade, como também manifestacoes
secundarias, promovendo a melhora na qualidade de vida das pessoas, com
interac6es de promocao, prevencdo, deteccao precoce, tratamento para a redugao
das incapacidades e também cuidados paliativos; assim seguindo de acordo com os
principios do SUS na garantia de universalidade, integralidade e equidade das acdes
e servicos de saude para pessoas que possuem algum tipo de doenca rara,
estabelecendo diretrizes para o cuidado em todos os niveis de atencdo a salde dentro
do sistema, possibilitando a ampliagdo do acesso universal, como também garantia
de acesso ao diagndéstico e a possiblidade de tratamento terapéutico de acordo com
as necessidades do caso (BRASIL, 2014).

Com isso, o0 cuidado centrado na pessoa passa a ser desenvolvido também na
Estratégia da Saude da Familia, buscando favorecer um trabalho de abordagem
integral que atenda longitudinalmente o individuo, considerando suas singularidades,
como sua familia e sua situac&o sociocultural e econdmica. Essa possibilidade abre
espaco para um cuidado realizado pelo profissional que atua na APS para identificar
doencas hereditarias, pois podem realizar um mapeamento dos riscos ambientais e

congénitos aos quais esses individuos estao inseridos.

Assim, a educacédo profissional para esses trabalhadores da saude generalistas
precisa ser constante, para que se atentem a novos estudos na &rea da Genética
Médica e Gendmica, pois podera beneficiar a familia e o paciente com uma reducéo

na diferenca do diagnéstico antecipado (MELO et al., 2017).

4.4 ATROFIA MUSCULAR ESPINHAL: DESAFIOS DO PACIENTE ATE O
DIAGNOSTICO

A Constituicdo do Brasil tornou-se o principal guia para a garantia de direitos,

considerada como cidada, assim, no Art. n° 196, garante inicialmente o direito a saude,
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mencionando que deveria ser dever do Estado promover tal direito, desse modo, como
direito publico subjetivo, independente da interposicao legislativa; e possuindo efeitos
nas obrigacbes de se criar novas politicas publicas que atendam a norma
constitucional para ampliar as diretrizes dentro da saude, para que assim delimite
recursos orcamentarios (CARMO; LEME, 2019).

Na esteira da problematizacdo sobre o financiamento do sistema de saude,
encontramos diversos entraves promovidos pela dificuldade do acesso igualitario ao
servigo de saude, com isso se torna relevante compreender como o tratamento de
determinadas doencgas raras ocorrem, pois a judicializacdo passou a fazer parte do
processo de diagndéstico, acompanhamento com terapias diversas e garantia do
tratamento com a medicacéo correta. Assim, tornando cada vez mais evidente que a
maquina publica precisa repensar maneiras para conseguir manter e ampliar o acesso
universal, evidenciando a problematica orcamentéaria do poder publico, com isso, trés
perspectivas sdo direcionaveis ao que se refere ao tratamento de doencas raras,
passando pela area juridica; organizacéo do sistema e a producédo dos medicamentos,
ou seja, as farmacéuticas responsaveis pela producao e fornecimento (CARMO;
LEME, 2019).

Todavia, o Poder Publico é questionado sobre a garantia e amplitude de tais direitos
sociais, pois poderia afetar eventuais contingéncias aos recursos or¢camentarios,
demonstrando que deveria ser o Executivo o responsavel pela administracdo do
Estado, sendo ele o portador de conhecimentos técnico-cientificos para a elaboracéo
eficiente dos recursos, ou seja, ndo deveria ser o Judiciario a via legal para a
solicitacdo de atitudes na busca da adocdo das politicas publicas. Contudo, a
constituicdo traz solucdes para essas probleméticas, prevendo a solidariedade entre
todos e entre aqueles que fazem parte da federacdo, possibilitando assim um
tratamento adequado. Desse modo, no Art. 3°, | e lll, da constituicdo estabelece-se
como fundamental o objetivo de se criar uma sociedade livre, justa e solidaria, para
gue assim possa erradicar a pobreza e as desigualdades sociais; ainda pela via da
constituicdo, o Art. 196 deposita a responsabilidade da garantia ao direito & saude a

todos os membros da federacéo.
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Assim, a PNAIPDR, por meio da sua portaria, inscreve em seu Art. 6° 0
estabelecimento da garantia e acesso a servicos de saude de qualidade, ofertando
cuidado integral, tal como uma atencdo multiprofissional, incorporando tecnologias
gue sejam recomendadas para o tratamento de determinada doenca, sendo essa
avaliada pela Comissdo Nacional de Incorporagcdo de Tecnologias no SUS
(CONITEC). Portanto a responsabilidade recai integralmente sobre o Estado, onde
este, por sua vez, deve promover o atendimento universal, equanime na saude das
doencgas raras, com a qualidade do servico multiprofissional e seguindo parametros
direcionados pela CONITEC, ficando, ainda de acordo com o Art. 4° do Decreto n°
7.646/2011, a seu encargo a emissao de relatérios, a incorporacdo ou exclusdo nas
tecnologias do SUS, e ainda, a responsabilidade por propor atualizacdes no RENAME
(CARMO; LEME, 2019).

O acesso ao tratamento e diagndstico perpassa por tantas problematicas que a
principal problematica acaba sendo colocado em segundo plano, pois é possivel
apontar diversas eixos do quesito constitucional para o acesso dessas garantias, mas
a pessoa e a familia que passam por essa burocratizacdo encontram mais dificuldades
do que facilidades, ao entrarem em um mundo cercado de leis e compromissos que
sao delineados pela propria constituicdo, porém, que em pratica ndo sao realmente
assumidos como compromisso de mudanca e alteracdo do status quo. Com isso ha a
necessidade de compreender melhor como ocorre realmente o acesso ao sistema,

buscando ultrapassar limites impostos (BAPTISTA, 2012).

O diagnostico da AME é dificil por ser uma desordem neuroldgica que ocorre com
baixa incidéncia e que pode evoluir progressivamente, dessa maneira é importante
gue o diagndstico seja realizado com rapidez. Assim, os sinais clinicos que estao
presentes em criangas, aparecem em forma de hipotonia, paresia, miofasciculacdes
e arreflexia, sendo necessario uma investigacao cautelosa, pois estes sinais também
estdo presentes em outras doencas neuropatologicas. Todavia essas doencas
neuromusculares acabam representando maior incidéncia em criangas, causadas por
hipotonia e, no caso de criangas com AME, ocorrem através de distrofias. Porém, nem
sempre esses sinais sdo aparentes em todos os pacientes, sendo que esses podem
ser diferentes de acordo com o0 avanco e o estagio da doenca, precisando assim de
uma avaliagdo mais cautelosa (BAIONI; AMBIEL, 2010).
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Dessa maneira, o diagnéstico da AME ocorre pela evidéncia da desnervacao
muscular, que sera confirmada pela eletromiografia e pela biopsia muscular, neste
mesmo exame também é verificado a analise muscular, na busca da auséncia do éxon
7 do gene SMN (DIAS, 2019).

A eletromiografia podera distinguir onde ocorre o disturbio, sendo na parte do neurénio
motor, das raizes ou nervos periféricos, como também da juncédo mioneural ou da fibra
muscular; assim é possivel identificar a AME, pois existe um traco de desnervacéo
caracteristico da doenca, sendo observado potenciais de fibrilacdo no repouso, seja
ela localizada no corno anterior ou no nervo periférico, ainda podendo ser encontrada
potenciais de unidade motora com duracdo e amplitude que sdo aumentadas, sendo
verificado uma reducéo da velocidade motora, desse modo sendo relatado nas formas
precoces da AME (BAIONI; AMBIEL, 2010).

Com o avanco em estudos genéticos na area molecular foi possivel definir um
diagnéstico mais preciso para AME, podendo até ser o Unico a ser realizado. Essa
investigacdo genética molecular ocorre através da detec¢do da auséncia completa do
éxon 7 do gene SMN1 (com ou sem 0 gene 8), assim sem esse éxon pode ser
considerado o gene SMN2 nulo, porém, se 0 paciente apresentar uma copia do gene,
podera ser realizado uma investigacdo para a verificacdo de mutacdes brandas,
pontuais, insercdes e dele¢cdes que podem promover uma disfungdo homozigética do
gene. Desse modo, esse diagndstico se torna menos invasivo e mais preciso, porém

nao esta disponivel para todos no Brasil (DIAS, 2019).

Assim, com diversas incognitas sobre a AME que ainda precisam ser solucionadas,
ocorrem avancgos terapéuticos que podem auxiliar nesse processo, significando um
futuro promissor para que a AME possa ser tratada com eficiéncia em pacientes pré-
sintomaticos, conseguindo um diagnoéstico mais rapido, antes do desenvolvimento da
doenca, possibilitando a interrupcdo de seu progresso no corpo do paciente. Com
esses avangos ja € possivel identificar no periodo pés-natal, através de estudos
eletrofisiolégicos, a estimativa das unidades motoras desses recém-nascidos,
demonstrando a perda que pode vir a ocorrer nos motoneurénios; desse modo, a

importancia é ressaltada para o diagnostico neonatal e pré-natal, pois se poderia
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antecipar cuidados médicos, tal como também orientar familias que ja possuem risco
de ter uma crianca com AME, pois poderia ser oferecido outros exames coletados
pelas amostras da vilosidade coribnica ou fluido amnidtico, que serdo coletados a
partir da décima semana de gestacédo (BAIONI; AMBIEL, 2010).

N&o se deve interpretar um diagnéstico de doenca genética positivo como
fator determinante para se interromper a gestacéo, e sim apenas como chave
para a introducdo de uma terapéutica antes mesmo que o bebé desenvolva
sintomas relacionados com a enfermidade. Assim, também vale comentar
gue de nada adianta um diagnostico pré-natal se ndo houver uma terapéutica
adequada, que tenha uma resposta positiva sem provocar efeitos colaterais
deletérios tanto para a gestante como para o seu filho (BAIONI; AMBIEL,
2010, p.268).

Contudo, para um projeto universal para recém-nascidos, é preciso que haja uma

infraestrutura capaz de manter a inclusdo destes em ensaios clinicos, como também

uma regulamentacdo ética capaz de promover o tratamento dessas criancas pré-

sintométicas (BAIONI; AMBIEL, 2010).

Outro avanco recente para o tratamento de desordens associadas com a AME ¢é a
utilizacdo das ceélulas-troncos, contudo, o0s pesquisadores estdo na fase de
aperfeicoamento para a utilizacao dessas células, para que assim possam comprovar
a eficacia. Desse modo, as células-troncos representam o futuro para as préximas
geracdes beneficiando a recuperacdo dessas desordens neuromusculares (BAIONI,
AMBIEL, 2010).

4.4.1 O cuidado da pessoa com AME: Um tratamento mutlidisciplinar

A Constituicdo Federal se responsabilizou pela saude da populacdo e com o avanco
de novas politicas publicas, também foi garantido politicas capazes de atender a
demandas especificas, como € no caso da AME e de outras doengas raras, dessa
maneira, outras portarias advindas das lutas sociais, familiares e de pacientes
possibilitou 0 andamento de diretrizes para que pudessem amparar tantas outras
pessoas, chamando atencdo também para a necessidade de uma equipe
multiprofissional que fosse capaz de trabalhar com essa demanda, proporcionando
um tratamento que possibilitasse a melhora do quadro dessas pessoas que convivem

com a doenca. Seguindo os parametros de 6rgaos responsaveis dentro do SUS e de
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acordo com PNAIPDR foi formulado quais os principais tratamentos deveriam ser
oferecidos para o atendimento do publico-alvo, essa avaliacdo dos procedimentos
sempre é realizada pelo Conitec, para que dessa maneira haja teor rigido e ético no
tratamento adotado para essas doencas raras. Com isso também foi delimitado,
através da PNAIPDR, a garantia de atendimento multiprofissional e interdisciplinar,
assim como preconizado na Portaria n°® 199 (D’IPPOLITO; GADELHA, 2019).

Assim, ao possuir um diagnéstico para AME, é preciso ter cuidados diferenciados para
que dessa maneira se possa prolongar a vida do paciente, tal cuidado requer terapias
de suporte, pois o tratamento farmacoldgico, como visto, € algo de dificil acesso por
conta da burocratizacdo de sua judicializacdo. Porém é preciso ressaltar que as
terapias de suporte também significam uma possibilidade de valorizacdo e avanco
para a saude dessas pessoas; com isso, as terapias de suporte sdo realizadas por
equipes multidisciplinares que sao responsaveis por dar suporte ao respiratério e
nutricional, como também passam a oferecer servigcos ortopédicos e fisioterapéuticos,
para que assim possa corrigir 0 prejuizo postural que a crianca possa vir a ter (BAIONI;
AMBIEL, 2010).

Podemos destacar o papel do cuidado respiratério, pois doencas pulmonares sdo uma
das principais morbimortalidades que mais acometem os pacientes com AME tipo | e
Il, ocorrendo em uma parte do tipo lll, essa doenca respiratéria ocorre com esses
pacientes pelo fato de estarem em maior parte do tempo deitados, impossibilitando
suas mobilidades para tossir e limpar suas secrecfes, dessa maneira a fragilidade
muscular desses pacientes abre espaco para possiveis bactérias invasoras, que

potencializam outros problemas como o colapso pulmonar (BAIONI; AMBIEL, 2010).

O cuidado do paciente com essas morbidades precisa ser realizado em
procedimentos rapidos em clinicas especiais, para suporte, quando necessario, de
ventilacdo nao invasiva, ventilacdo mecéanica e traqueostomia; esse cuidado ainda
precisa ser realizado com acesso a antibioticoterapia, € uma constante rotina de
imunizacdo, que incluem vacinas, assim técnicas de limpeza das vias aéreas de
mobilizacao de secrec¢des sdo importantes para a melhora do paciente, destacando a

importancia da fisioterapia pulmonar e drenagem postural (BAIONI; AMBIEL, 2010).
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Tanto a atrofia quanto a hipotonia musculares exercem influéncia direta no
comprometimento respiratério e motor de pacientes com AME. Neste
contexto, a fisioterapia se destaca dentro da equipe multidisciplinar, atuando
na prevencdo e no tratamento de deformidades dGsseas e nos disturbios
respiratérios, dando sua contribuicdo na prevencdo do progresso dessa
doenca e na melhoria da qualidade de vida dos pacientes (BAIONI; AMBIEL,
2010, p. 266).
Outro tratamento envolve o cuidado nutricional, que em criancas com AME apresenta
importancia, pois as mesmas possuem diversos problemas gastrointestinais, refluxos,
constipacao, distenséo e esvaziamento gastrico; desse modo o refluxo se torna fator
determinante também para a morbimortalidade, pois € associado com a aspiracao
silenciosa que resulta em pneumonia, agravando o estado do paciente, assim deve
se buscar evitar alimentos gordurosos, sendo eles responsaveis pelo atraso do
esvaziamento gastrico podendo assim aumentar o risco do refluxo, assim o
tratamento, nesses casos, segue com o farmacoldgico. Contudo, uma avaliacdo
nutricional pode, no caso de pacientes com AME, auxiliar na avaliacdo e
acompanhamento do peso e de problemas advindos de uma possivel ma alimentacéao,

como o0 caso da obesidade.

O cuidado ortopédico deve ser acompanhado com periodicidade, pois existem
diversos problemas que sdo decorrentes da limitacdo motora de tronco e dos
membros, que é provocado pela fraqueza muscular, algumas das distrofias
musculares estédo ligadas ao AME tipo Il, como no caso da escoliose, sendo menos

comum nos individuos do tipo Il e raras em criangcas em seu primeiro ano de vida.

O tratamento farmacoldgico, como ja visto anteriormente neste estudo, passa pela via
legal da judicializag&o, e o farmaco utilizado atualmente € o Nusinersen (Spiraza®),
contudo, existem outras possibilidades de drogas estabilizadores da proteina SMN e
também as drogas inibidoras da enzima histona, que podem auxiliar no tratamento

desses pacientes.
4.5 AME E SUA FAMILIA
A qualidade de vida de quem cuida de um paciente com AME é de importante

preocupacdo, pois estes estdo expostos ao adoecimento, principalmente quando

ligados com dependéncia a pessoa, por serem, em sua maioria, ndo apenas 0S



44

familiares, mas as maes desses individuos, sendo elas os principais cuidadores,

desde mesmo antes o nascimento.

Retratando esse papel elementar no cuidado, € preciso recordar sobre o principal elo
que é derivado do termo ‘familia’ que em latim é ‘famulus’ e significa ‘escravo
domeéstico’, tal termo é originado da Roma Antiga e era usado para que se pudesse
expressar um determinado grupo social, essa definicdo ampliada em um conjunto
invisivel de exigéncias funcionais era utilizada para organizar a interacao entre os
membros, sendo considerado um sistema transeccional. Assim, constituido por
individuos que podem construir subsistemas que sdo formados por geracoes,
interesses, poder, sexo, podendo influenciar outros membros interdependentes,
sendo assim uma comunidade dentro da prépria familia; e, com um sentido biolégico,
ainda podemos considerar familia como um conjunto do tronco ancestral genético
comum, porém, ressaltando que em diferentes sociedades o elo consanguineo
ultrapassa esses limites, podendo ser identificado por aliancas, sendo assim, pessoas
gue pensam como parte de um unico ndcleo, oferecendo apoio mutuo independente

da relacao de sangue e para além de lacos simbdlicos (ALVES, 2009).

Dessa forma, a familia € o primeiro grupo ao qual o individuo possui contato, sendo
ele o responséavel determinante para o funcionamento das compreensdes morais e
éticas no convivio e aprendizagem no mundo social, esse grupo familiar ira contribuir
também para como iremos nos identificar como pessoas no mundo e nossa maneira
de se relacionar, experiéncias que podem ser determinantes para noSso sucesso ou
fracasso, e ainda, como o ndcleo de nossa aprendizagem € ligado ao desenvolvimento
saudavel de nossos comportamentos, para o aperfeicoamento de fungdes ligadas ao
afeto, seguranca, satisfacdo, identidade, e saude fisica e mental.

Segundo Lane (2001), a familia € importante para o desenvolvimento do individuo,
possuindo uma relacédo de dependéncia que sera importante para sua sobrevivéncia,
para aprender o mundo que o cerca e para seu préprio desenvolvimento saudavel,
esse primeiro grupo ira determinar, também, atitudes e valores que se possa ter,

determinara a qual grupo ela pertence e também para sua consciéncia de si.

Essa relagdo também serd importante para a discriminagdo que a crianga fara em
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relacdo aos outros que se tornarao “outros significativos”. “[...] outros com os quais ela
se identifica emocionalmente e através dos quais vai criando uma representacao do
mundo em que vive, e que para ela € o mundo, sem alternativas possiveis” (LANE,
2001, p. 43).

Como mediadora entre a cultura e a crianca "[...] é responsavel pela sobrevivéncia
fisica e psiquica das criangas, constituindo-se no primeiro grupo de mediacdo do
individuo- daquele bebé, que esta ali no ber¢co com a sociedade" (BOCK; FURTADO;
TEIXEIRA, 2009, p. 249) entdo é através dela que serdo transmitidas as ideias
dominantes em determinado tempo historico, ou seja, no¢des de valores, regras
sociais, afetivos e cognitivos, € a base para o desenvolvimento humano. “Ela é a
matriz da aprendizagem humana, com significados proprios que geram modelos de
relacdo interpessoal e de construcao individual e coletiva” (DESSEN; POLONIA, 2007,

p. 22).

Nesse sentindo, € por meio dessas vivéncias que o individuo tera o suporte para sua
relacdo com seu ambiente, que influenciard& nas mudancas sociais futuras que
ocorrem nas relacdes familiares, dentre os diferentes ambientes que compdem 0s
sistemas sociais, como a escola, sendo um conjunto de fatores dentro do mesmo
grupo que sera a base para esse desenvolvimento do individuo (DESSEN; POLONIA,
2007).

Porém nao podemos abstrair todo o conjunto de elementos em que o individuo se
constitui, como bioldgicos, psicolégicos e sociais; que podem caracteriza-lo, assim o
identificando e, de outra forma, uma relacdo onde esse possui uma duplicidade mental
e simbolica, que expressaria sua identidade (CIAMPA, 1984). “Isso porque ha como
gue uma interpenetragdo desses dois aspectos, de tal forma que a individualidade
dada ja pressupde um processo anterior de representacdo que faz parte da
constituicdo do individuo representado” (CIAMPA, 1984, p. 64).

No momento antes da crianga nascer, a crianga ja ocupa um espaco no cenario social
da familia, um lugar; que se manifesta na diferenciagdo de sexo (BOCK; FURTADO,;
TEIXEIRA, 2009). "Isto porque as diferencas bioldgicas sao atribuidas as

representacdes sociais, expectativas de conduta para cada género” (BOCK;
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FURTADO; TEIXEIRA, 2009, p. 251).

Antes de nascer, esta crianca ja € representada como filho de alguém e essa
representacdo anterior o constitui de maneira completa, objetivamente, como “filho”,
pertencente como membro de uma familia; apds, essa representacdo passa ser
assimilada pelo individuo que faz com que seu proprio processo interno de
representacao seja absorvido, assim sendo incorporado na sua objetividade social
como filho daquela familia (CIAMPA, 1984). Fica claro também que n&o basta essa
representacao prévia, pois para que o recém-nascido se constitua como filho, sera
preciso que ele esteja envolvido nas relacdes familiares, onde sera preciso que,
através dessa representacao, seja possivel identificar comportamentos que reforcem
sua conduta como filho e assim seguir em seu papel, considerando o seu aspecto
operativo e nao somente o representacional (CIAMPA, 1984). “Contudo, € na medida
em que € pressuposta a identificacdo da crianca como filho (e de adultos em questéo
Como pais) que os comportamentos vao ocorrer, caracterizando a relacdo paterno-
filial” (CIAMPA, 1994, p.66).

Apesar de, durante a gravidez, os pais terem o temor que a crianga podera ter algum
tipo de deficiéncia, a confirmacéo do diagndstico de deficiéncia da crianca é sempre
um abalo para os pais, trazendo a tona sentimentos negativos, ambivalentes e até
mesmo provocando rejeicdo em relacédo ao bebé por parte dos pais e maes (HENN;
PICCININI; GARCIAS, 2008).

Muito dessa reacdo sera determinado pelos significados sociais e as crencas
dos pais e maes a respeito da deficiéncia. As recorréncias a estes
significados e crencas sdo necessarias, e 0s ajuda a adquirir alguma
compreensao sobre o que esta acontecendo (CESARIN, 2003 apud HENN;
PICCININI; GARCIAS, 2008, p. 487).
A maneira como € comunicado aos pais pode ser considerado fundamental para a
relacdo entre pais, maes e bebés, cabe a quem for relatar que organize a fala para
gue esta seja compreendida de maneira adequada por eles, levando em consideracéo
gue a palavra do médico, por possuir carater de verdade universal, tem um grande
potencial nesta relacdo, e também deve ser verificado que, havendo algum tipo de
choque perante a noticia, esta pode ter um carater distorcido, por isso o relato deve

ser bem elaborado, para que também a gestacéo possa ocorrer de maneira tranquila
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para que ndo afete tanto a mae quanto a gestacdo (HENN; PICCININI; GARCIAS,
2008).

Devido a AME ser uma doenca altamente incapacitante, evoluindo ao final de
alguns anos para perda de autonomia parcial ou total, as criancas acabam
necessitando de ajuda para realizar simples atividades da vida diaria como:
vestir-se, escovar os dentes, acender a luz, além de mais tarde tornar-se
dependente de ventilagdo mecéanica seja por algumas horas ou até mesmo
continuamente. Devido a essas implicagfes a familia acaba por assumir um
papel fundamental na vida do doente ao nivel da integracdo social,
profissional e na vida ativa (ALVES, 2009, p. 21).
Assim, sdo em grande maioria 0s progenitores responsaveis pelo cuidado em tempo
integral no apoio a pessoa doente, precisando abdicar de suas vidas profissionais,
levantando diversas probleméticas éticas sobre o prolongamento da vida e a
antecipacao da morte. “Portanto, um dos maiores desafios para as familias consiste
No manejo entre os problemas crénicos de salude de suas criancas e as necessidades

da vida diaria” (ALVES, 2009, p. 22).

A tarefa de cuidar de uma crianga com deficiéncia complexa em casa pode se
apresentar como algo um tanto desencorajador para seus familiares, pois tal cuidado
significa abdicar tanto de sua saude fisica quanto mental, esse risco psicologico se da
pelo fato de que nem todos os familiares conseguem lidar com o sofrimento diario em
torno do adoecimento de seu ente. “Viver com uma crianga que requer assisténcia
ventilatoria domiciliar envolve viver diariamente com uma tensdo complexa entre o

sofrimento e o enriquecimento que surge dessa experiéncia” (ALVES, 2009, p. 22).

Assim, analisar o ambiente familiar parece se tornar um grande fator, pois o
desenvolvimento desse demonstrard como sera possivel encontrar maneiras de se
vivenciar, de maneira saudavel, a situacao de se ter uma pessoa adoecida. Contudo,
o0 cuidado também recai sobre os profissionais, que acabam representando a
‘salvagao’ para muitas familias, assim, os especialistas como médicos, fisioterapeutas
e enfermeiros, auxiliam a familia no enfrentamento das necessidades dessa crianca,
e também acabam promovendo o cuidado direcionado para agqueles que cuidam, com
a capacitacado e envolvimento no processo em programas de formacéao, estes sendo
um dos principais modos que atualmente se encontrou para que grupos de apoio
mutuo fossem formados, e que colaboraram para as comunidades de pessoas com

doencas raras, evidenciando assim que a familia possui um papel para além do
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cuidado, sendo este também para as conquistas que afetam diversas outras familias,
gue convivem com 0 mesmo contexto, assim envolvendo uma participacao ativa sobre
o tratamento, desenvolvimento e conquistas ndo somente para a pessoa que convive
com a doenca, mas para toda a familia que est4d envolvida neste processo de
promocao de saude (CAMPOS; MOREIRA; NASCIMENTO, 2020).

Gomes et al. (2019) identificaram cuidadores de pacientes com AME tipo I, verificando
gue esses possuem uma qualidade de vida menor e que possuem risco de
desenvolver doencgas, compreendendo assim as concepg¢des desses cuidadores, o
estudo contou com cinco familiares, demonstrando que, quando esses descobriram,
enfrentaram um momento de estresse e de dificil aceitacdo, esses relatos
demonstram que existe insensibilidade pelos profissionais no momento de relatar o
prognostico da doenca. Assim, € notorio a necessidade de conhecimento por parte
dos profissionais, principalmente sobre a doenca e a empatia que devem ter para o

acolhimento do sofrimento causado pela noticia

Por fim, os familiares sé@o o elo que mantém a pessoa com AME resistente e confiante
em seu tratamento, é o amor desses que podera significar a transformacao de suas
vidas, assim é necessario que o cuidado também seja direcionado para eles, e o
avango nas politicas publicas devem ser direcionadas também para o atendimento
integral desses familiares, para que dessa maneira possam contar com o acolhimento
significativo do Estado, e dos profissionais que deverdo estar atentos as demandas

ocasionadas do adoecimento.
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5 A TRAJETORIA DE VIDA DE ALNILAM

A pesquisa realizada buscou refletir acerca da Historia de Vida de uma pessoa que
convive com a doenca AME tipo lll, para que assim fossem abordados os detalhes
vivenciados em sua trajetéria desde a descoberta, revelando o caminho de sua
infancia, convivio com familiares e amigos; e também como seus projetos e sonhos
foram se definindo através de sua compreensdao e aceitacdo das dificuldades
dispostas para seu desenvolvimento. Assim, é apresentado o relato da Autobiografia
de Alnilam Oliveira da Silva, participante da pesquisa, mulher, professora, guerreira e
vencedora, que apesar de todas as diversidades aceitou dar vida e voz para este
trabalho, revelando uma histéria incrivel de superacdo, como também de conquistas
individuais e coletivas, pois como profissional da educacgao Alnilam acrescentou muito

na vida de diversas pessoas.

Contudo, buscando delinear de acordo com os objetivos descritos neste trabalho, a
autobiografia utilizada foi dividida por tematicas, para que desta maneira fosse
possivel uma andlise detalhada das memorias recordadas pela nossa participante,
desse modo, percorrendo fatos de sua historicidade e detalhes Unicos contidos em
sua memaria, narramos juntamente com ela uma integracao dos fatos, ndo cabendo
aqui uma discussdo ou analise de sua veracidade, pois ao se abrir espaco para que

alguém conte sua vida € necessario que nao haja julgamentos.

Assim, é preciso lembrar do carater humano que € indispensavel para esta pesquisa,
pois a aproximacgao do pesquisador com o sujeito da pesquisa caminha de maneira
Unica, possibilitando o crescimento de ambas as partes, considerando que quem
escuta o relato cresce por se aproximar do lado humano e quem conta a histéria tem

a oportunidade de ouvir e compreender seu percurso dentro de sua prépria vida.

5.1 LEMBRANCAS DE SUA INFANCIA

Iniciar uma narrativa contando de si mesmo, parece por deveras dificil, afinal se
colocar como aquele que vai contar uma histdria jamais contada e ainda saber que
sera compartilhada com outras pessoas, que iram ali ler e saber um pouco de sua

esséncia, do que foi possivel deixar neste mundo, um detalhe tocante da propria
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existéncia, se torna angustiante. Assim, solicitar que Alnilam, através de uma pergunta
aberta contasse sobre sua vida, proporcionou a criacdo de sua propria autobiografia.
Desse modo, ao narrar os primeiros fatos que sdo marcantes para si, prefere comecar
desde os momentos que ainda n&o era para o mundo, sendo ainda descrita por sua
familia, sendo lembrancas criadas e disponibilizadas no inicio de sua vida. Assim, na
infancia, onde se constitui as principais redes de relacionamento e memodrias, se
percebe o papel essencial de sua familia neste processo, ela retrata como se identifica
nos primeiros dias de seu nascimento, tal como havia tomado conhecimento sobre
sua significacdo para os pais. Esse relato, demonstra sentimentos presentes em suas

lembrancas.

“Meu nome seria Gricia, porém no cartorio meu pai registrou-me ALNILAM, por lembrar-
se de sua irma [...] e por eu ter nascido no dia de Ano Novo. Apesar de ser diferente,
acabei gostando do “‘nome’”, pois significa “gracga’.
O nascimento, como descrito por ela, foi algo marcante na memoéria desta familia,
também revelando o sentimento ao nascer: “Nasci sem a ajuda de ninguém, pois
guando meu pai chegou com a parteira, minha vo, encontraram-me nos bracos de
minha mae”. Tal sentido do nascimento também demonstra algo presente em sua vida
adulta, mas também revela os detalhes descrito para ela pelos seus pais, que desde

entdo é guardado em suas lembrancas e agora compartilhado.

Os primeiros sinais da doenca se iniciaram em sua infancia, contudo, na época,
guando sua familia vivenciou o surgimento em seus demais filhos, ndo havia a
tecnologia necesséria para a deteccdo da patologia. Assim, ela relata o falecimento
de outros irmaos, e também retrata o sentimento de saber que sua vida podera nao
ser longa. Esse percurso marca também a trajetéria do percurso de possuir um
diagnéstico que pudesse esclarecer o porqué das doencas presentes em sua familia,
relatando assim o exame, como também a falta de uma resolutividade, pois ndo é

detectado algo que possa ser confirmado.

“Aos trés anos de idade sofri a perda dos movimentos dos membros inferiores. Fato
curioso, pois tive dois irmaos que também nédo andaram: a Noelma (falecida em 1999) e o
Gutenberg (falecido ainda crianca). Ambos morreram devido a problemas respiratorios. Na
década de 70 meus pais fizeram exames para descobrir a causa da doenca dos trés filhos,
mas nada foi detectado”.
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Contudo, o relato também descreve depois de trés décadas uma nova oportunidade
de encontrar tal diagnéstico através de uma avaliacdo genética, todavia ela opta em
nao o fazer, pois como ja esta consciente de sua condicdo, prefere deixar para
vivenciar seus momentos, ndo pensando no que pode vir a acontecer com ela. “Em
2002 um meédico pediu uma avaliagcdo genética, mas ndo quis fazé-la. J& tenho
consciéncia de que, devido ao histérico familiar, talvez ndo viva por longos anos. Por
iSS0O, procuro ndo me preocupar e viver cada momento, pois a vida passa rapido para

todos”.

Desse modo, o aparecimento da doenca em sua infancia foi acompanhado por uma
equipe de profissionais que integram a Associacdo dos Pais e Amigos dos
Excepcionais (APAE), possibilitando o desenvolvimento saudavel. “..comecei a
frequentar a APAE em Cachoeiro de Itapemirim, onde poderia fazer fisioterapia e ter
acompanhamento médico”. Esse acompanhamento, possibilitou também que
pudesse ter contato com outros grupos de socializacdo, possuir amigos e conhecer
pessoas que também possuiam condicbes similares as dela. O trabalho
multiprofissional oferecido contribuiu em sua condicéo fisica, pois possuia dificuldades

de locomocgao, a fisioterapia acarretou em seu desenvolvimento.

Ao completar idade escolar, ela é direcionada pelo seu médico a fazer parte de uma
escola convencional, para que assim pudesse conviver com criangcas que nao
tivessem deficiéncias, possibilitando seu convivio social ampliado para além do
mundo j& estabelecido com o adoecimento, visto que sua condicdo ndo era dada como
uma limitagdo cognitiva e sim fisica. “Ao completar seis anos de idade o médico
recomendou que eu fosse matriculada numa escola convencional, pois ndo deveria
apenas conviver com criangas especiais, visto ndo apresentar nenhum deficit

cognitivo”.

Contudo o acompanhamento recebido pela APAE que era de suma importancia foi
deixado de lado, acarretando a perda dos beneficios ja conquistados por estar imersa
no tratamento. Todavia descrito por ela como positivo por estar em contato com outras
criancas que nao estivessem em condi¢des similares e por fazer parte de um novo
grupo social, ela também detalha o lado negativo, por ndo estar mais em tratamento

constante, relatando a perda de seus movimentos.
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“O convivio com as outras criangas me traria maiores beneficios. Parei de frequentar a
APAE e fui matriculada com sete anos na 12 série primaria da Escola de 1° Grau
“Presidente Kennedy”. O que por um lado foi positivo, por outro me trouxe como
consequéncia a atrofia dos membros superiores e inferiores, pois nao havia mais
condicdes de eu fazer fisioterapia”.
Nesse sentido, observa-se a fragilidade das politicas publicas em ofertar o
atendimento necessario as pessoas com AME. Considerando que a paciente
descreve sua histéria em um contexto de outrora em que a inclusdo de pessoas com
necessidades especiais ndo era problematizada como um direito. Ao longo dos anos

podemos ver esses avancos, ainda que em passos lentos.

5.2 REALIZANDO O DESEJO DE CONTINUAR ESTUDANDO E TRABALHANDO

Com o desenvolver de sua histéria encontramos uma pessoa agora imersa em suas
lembrancas da adolescéncia, onde comeca a se formar imagens de si mesmas, como
também a ideia de grupos e a perspectiva de como 0s outros a percebem, assim como
ela percebe os outros. A ideia de ser vista como ‘normal’ é revelada, visto que isso
era alimentado pela sua familia, acreditando em sua melhora e na melhora de sua
irma. Percebe-se também que sua irma passava pelas mesmas condicoes, retratando
novamente o percurso que sua familia passou, sendo que todos seus irméaos

nasceram com mas formagdes congénitas.

“Um fato interessante é que eu ndo usava cadeira de rodas. Talvez porque a minha irma

Noelma (Miminha) ndo gostasse de usa-la, ou porque a familia toda nos visse como

‘normais”. N6s, sendo muito leves e magrinhas, éramos carregadas por todos no colo”.
Descrevendo seu processo de crescer € visto como sua infancia e entrada na
adolescéncia foi acompanhada pela sensacao de inadequacéo, por nao poder realizar
as mesmas tarefas que as outras criancas, como o fato de poder andar de bicicleta,
porém, ela revela que encontra uma saida através dos livros, onde consegue viajar
por sua imaginacao, se distraindo de sua condicéo, criando até mesmo a fantasia de
gue ndo iria crescer, considerando os adultos horriveis, demonstrando mais uma vez

a possivel maneira de se adequar a sua propria realidade.

“Os livros eram meus companheiros. Passava horas deliciando-me com a leitura. Hoje
reconheco que era 0 modo que eu tinha para compensar o fato de ndo andar de bicicleta,
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ou ndo subir nas arvores como as outras criancas. Aos 11 anos descobri o Peter Pan e
desenvolvi um certo “complexo de Michael Jackson”, resolvi que nao queria crescer, 0s
adultos eram horriveis! Hoje vejo a maturidade com outros olhos; como um passo
necessario, embora doloroso...”
A realidade vivida por uma crianca, agora adulta, ao lembrar desses fatos também
indica como era dificil estar sempre em médicos, entre salas de consultas e cirurgias,
lembrando assim que a escola era seu ponto de fuga daquela realidade a qual
vivenciava. Isso revela a fragilidade, como também o dinamismo que a crianca que
possui uma doencga para enfrentar cria e imagina possibilidades para contornar aquela
situacdo de possivelmente lidar com a sua morte, como também o sentimento
daqueles que estdo com ela, como sua mée e seu pai, por ja terem perdido outros

filhos.

“Minha infancia foi marcada por consultas a médicos, cirurgias (fiz quatro para correcéo
das pernas) e hospitais. (Imagine se tivesse sido boa...) S6 faltava as aulas nessas
ocasides e mesmo assim, a contragosto. Adorava estudar. A escola era um reflgio para
mim. Os livros eram passaportes para viagens incriveis...”
A escola demonstrou ser seu local de acolhimento e possibilidade de ser no mundo,
possuindo um grupo social que também a apoiava, revelando como € importante esse
papel de integracdo social e participagdo de grupos, principalmente nessa fase.
Relacionar-se, e também construir uma vontade de ter um objetivo, ajudou ela a se
distanciar dos sentimentos presentes dentro de hospitais, como também de sua
propria condi¢do. Ela demonstra também que ndo houve preconceito direcionado a
ela, sendo positivo em seu crescimento, pois era bem-vinda e acolhida por todos.
‘Quanto ao relacionamento escolar, posso garantir que nunca sofri qualquer
preconceito, nem por parte dos adultos, nem pelas criangas, que me tratavam sempre

com muita simpatia”.

O desenvolvimento emocional na adolescéncia, descrito por ela, demonstra que nao
houve um relacionamento amoroso, visto que era considerada mais como uma amiga.
Dessa maneira, a sexualidade de uma pessoa que convive com uma deficiéncia se
torna dificil por ndo haver uma discussdo sobre o assunto abertamente, dessa
maneira fica perceptivel o seu distanciamento, pois ndo acreditava ser possivel que

alguém se aproximasse para namorar.
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“Na area afetiva, nao tive muitos “encontros”. Os rapazes, meus amigos, viam em mim
uma irma confidente, ndo uma garota para namorar. Alguns versos do poema de Cecilia
Meireles, “Lua Adversa’, retratam bem isso:

N&o me encontro com ninguém

Tenho fases como a lua...

No dia de alguém ser meu

N&o é dia de eu ser sua...

E quando chega esse dia,

O outro desapareceu”.
Ao concluir os estudos na escola regular, ela passa a ficar em casa realizando tarefas
do dia a dia como bordar ou ler um livro. Contudo surge a oportunidade, intermediada
por uma amiga, de fazer um curso, que possibilitaria ela a entrar em contato
novamente com outras pessoas e assim continuar e direcionar sua vida para além de

suas limitagdes.

“Fiquei quatro anos sem estudar. Ocupava meu tempo bordando ou lendo, isso me deixava
meio desanimada e quando, em 1992, outra amiga me convidou para fazermos o curso
Habilitagdo para o Magistério, surgiu em mim o desejo de voltar a estudar. Eu nem sabia
0 que significava o curso, sé queria voltar a estudar”.
As mudancas vindas de seu desejo de estudar foram acompanhadas pela
necessidade de utilizar a cadeira de rodas, descrito por ela como um periodo dificil,
pois teria que lidar com os sentimentos daquela situacao, porém, ainda jovem, segue
seu sonho, mesmo com todas as dificuldades, enfrentando os olhares e problematicas

gue eram impostas para ela.

“Nesse periodo, resolvi usar cadeira de rodas pela primeira vez na vida, com 20 anos de
idade. Foi uma grande mudanca para mim. Mesmo tendo me preparado psicologicamente
por tanto tempo para isso, pois sabia que ndo seria facil, senti muitas dificuldades nos
primeiros dias para assimilar os olhares de pena, admiragdo e outros sentimentos mistos
gue eu desperto nas pessoas”.
O percurso percorrido por ela revela como este lhe ensinou a lidar com as
diversidades. Assim, ao estar presente em uma sala de aula, ndo mais como aluna,
mas como professora, ela passou a ter contato com criancas, que nao prestavam
atencdo em suas diferencas, mas que se identificavam com ela. Com isso, passa a
ter um propdsito com sua profissdo, que agucava seu desejo de inovar e transformar

a realidade para aqueles que ela era responsavel pelo ensino.

“Descobri que gostava de ensinar, que tinha jeito para prender a atencdo das criancas,
pois elas se identificavam comigo (ou com o meu tamanho, ndo sei). Cada regéncia era
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ao mesmo tempo um desafio (por causa de minha voz muito baixa) e uma diversao (porque

eu sempre inventava uma brincadeira ou histéria para prender a atengéo delas). Sempre

era muito bom”..
Sua conquista assim se d& pelo recebimento do diploma, por concretizar o
enfrentamento das dificuldades de seu trajeto, todavia, ainda percebe que o caminho
nao acabou e era necessario repensar que estaria perdendo algo agora, pois ndo mais
teria aquele grupo de pessoas com qual estudava, professores, colegas e também
seus alunos. Mas ela também ressalta a importancia do grupo de amigos ao qual criou
e passou a fazer parte. Dessa maneira, o grupo de pertencimento € um elemento

central para que assim néo se afastasse de tudo o que era importante para ela mesma.

“Em dezembro de 1994 recebi o diploma numa cerimdnia emocionante. Eramos a primeira
turma de professores formados no municipio. Mas eu ndo estava emocionada apenas por
isso, eu chorava por saber que nunca iria dar aula “de verdade”, por ter vencido tantas
barreiras, por saudade antecipada da turma e por estar me despedindo daquele “mundo”.
Achava que tudo estava terminado. O que guardo dessa etapa (além das fotos com olhos
vermelhos) sdo as amizades que perduram até hoje. Colegas que se tornaram “amigos de
inféancia”.
A finalizacdo também de um ciclo imp&e a realidade social e de vida, a necessidade
de trabalhar, como também de ter alguém que pudesse ajudar sua mae, com ela e
sua irma. A realidade novamente a impos condi¢gdes para se pensar como ela poderia
continuar com seus sonhos. “Eu e Miminha nos preocupavamos com o fato de mamae

estar envelhecendo sozinha conosco em casa”.

Sua vida por vezes foi de caminhos onde havia felicidade e também sofrimentos,
percorrendo dificeis escolhas para continuar, e assim ela descreve como foi dificil o
falecimento de sua irmd, que, todavia, também estava passando pelo mesmo
sofrimento, e pela preocupagdo com sua mae por nao poder a ajudar. “‘Mamée nédo
poderia ficar conosco duas. Até que, no inverno de 1999, Deus chamou minha irma
para o descanso eterno e merecido. Talvez tenha sido o modo que Ele achou para

resolver a nossa situacao”.

Com o tempo foi preciso continuar sua propria vida, com o apoio da assisténcia social
de seu municipio consegue uma cadeira motorizada, possibilitando seu deslocamento

e abrindo oportunidades para seu crescimento pessoal.
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“1...] através da Assisténcia Social, consegui a doacdo de uma cadeira de rodas
motorizada, como eu precisava, pois, meus bracos séo fracos demais para mover uma
cadeira comum. Isso me abriu muito para o mundo, teria um pouco mais de liberdade
fisica, pois minha mente nunca ficou limitada. Agora posso sair na rua sem esperar alguém
para me empurra”.

As oportunidades comecaram a aparecer, e através de um concurso publico passou
a trabalhar e a enfrentar novas condi¢cbes, que como sempre foi necesséario sua

adaptacao e perseveranca, para que assim pudesse também colaborar em casa.

“O segundo foi que eu, que ficava horas em casa sozinha, inventando coisas para ocupar
0 meu tempo, fiz uma prova para o Concurso Publico da Prefeitura Municipal de Presidente
Kennedy, como professora e passei. Foi a chance do meu primeiro emprego. Comecei a
trabalhar na Secretaria de Educacgdo e Cultura, atuando como digitadora. No inicio me
senti um “peixe fora d’agua’, tinha muitas duvidas quanto as técnicas de informatica,
devido ao tempo que tinha feito o curso. Aos poucos fui me adaptando”.
As diversidades, por mais dificeis que tenham sido, eram necessarias, pois era o
sonho dela, era a vida dela, assim mesmo quando tentavam a fazer desistir, ela se
erguia e continuava a superar todas as problematicas impostas a ela. “Também tive
que aprender a ouvir comentarios negativos do tipo: ‘Ah, vocé ja estudou muito, por
que fazer tanto sacrificio? Vale mesmo a pena?’ Isso me desestimulava muito. Mas a

vontade de ampliar meus horizontes era tanta que eu continuei”.

Mesmo com pessoas a desestimulando, sua motivacdo era maior, assim ela voltou a
estudar por considerar que ja havia superado muitos limites e que era preciso

continuar a superar outros e voltar a estudar e continuar realizando seu sonho.

“Mas nao estava tranquila, via as outras professoras fazendo trabalhos e me deu muita
vontade de fazer o mesmo. Senti-me incomodada e quando algumas pessoas me
incentivavam a nao perder esta oportunidade, ficava refletindo nos prés e contras de voltar
a estudar”.

“Voltei consciente do desafio que me esta proposto. Voltei porque reconhego que a vida
sempre é um risco, ndo s6 para mim, mas para todos, em diferentes graus de dificuldades.
Cada um tem o seu limite. Voltei porque se ndo houver obstaculos a serem superados,
néo havera vida”.
Assim, é identificado sua resiliéncia e perseveranca em continuar com seu projeto de
vida, ela, em seu percurso desde a entrada na escola, se identifica com os livros e
com todo aquele universo que a escola Ihe ofereceu, escolhendo sua profisséo neste
campo para que pudesse continuar a ampliar seu conhecimento e sua capacidade,

demonstrando que a limitacdo fisica nao iria fazé-la desistir, e que era sim possivel
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alcancar potencialidade para além daquilo que a sociedade a ofertava, e para além

dos laudos médicos.

5.3 ADESCOBERTA DA AME E O PROCESSO DE CONTINUAR

Iniciando mais uma etapa de sua vida e agora ministrando curso, Alnilam se encontra
com a realidade cientifica, pois em contato com o proprio curso para pessoas com
necessidades educativas especiais, verifica 0s sintomas que vivenciou em sua vida
toda, as semelhancas com aquela determinada doenca, que até entdo ela ndo havia
tido contato, se da em sua frente, pois ndo havia procurado realizar o exame. Assim,
decide que era hora de saber qual era sua doenca e entrar em contato com aquilo que
estava fazendo ela perder seus movimentos e que havia deixado de lado por tanto

tempo.

Desse modo, procura uma médica geneticista que logo marca seus exames para a

deteccdo do AME, recebendo um resultado positivo para o tipo Ill da doenca.

“Em 2007 eu e a equipe ministramos o Curso PNEE — Pessoas com Necessidades
Educativas Especiais. Fazendo as pesquisas e leituras sobre Distrofias, percebi que
alguns sintomas eram muito semelhantes ao que eu vivi na primeira infancia:
enfraquecimento dos membros inferiores e quedas frequentes até os trés anos de idade.
Resolvi, mesmo amedrontada com o resultado, marcar uma consulta com uma médica
Geneticista no Hospital das Clinicas em Vitéria, que apds conversas solicitou o Exame de
DNA. Ao receber o resultado, confirmou ATROFIA MUSCULAR ESPINHAL (AME), tipo 3,
pois caminhei até cerca de trés anos”.

Todavia, aquilo que havia evitado por toda uma vida agora era tido como um
diagnéstico, e este era incuravel, precisou lidar com seus sentimentos e também com

a falta de humanizacéo presente ainda dentro da saude, enfrentar o medo e a pressao

por carregar tal diagndstico como unico fato irrevogavel.

“A médica Geneticista encaminhou-me para a neurologista que me deixou muito triste com
suas palavras “o que vocé tem, ndo tem cura, nem tratamento. Perguntei sobre as sessées
de fisioterapia, se podia continuar. “Se quiser faz, sendo quiser ndo faz...” me deu um
banho de agua fria. Chorei horrores... pensei que fosse morrer em poucos anos”.
Seus temores e tristezas foram compartilhados apenas com seus amigos e familiares
préximos, e agora com esse trabalho, para que as demais pessoas possam conhecer
sua historia e as sensacdes de estar de alguma maneira isolada pela doenca somente

dela. Assim, ela descreve que ndo desistiu daquilo que fazia bem a ela, como a
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fisioterapia, abrindo méo de outras rotinas que poderiam a prejudicar, e mais uma vez
€ visto seu posicionamento frente as dificuldades e sua superacédo para alcancar uma
vida auténtica, determinada por suas escolhas e ndo pelo que a doenca faria com ela.
“Compartilhei minha frustracéo apenas com poucos familiares e uma amiga. Mas néo parei
a fisioterapia, pelo contrario, mudei minha rotina em alguns aspectos: passei a ndo tomar
gelados, nem tomar chuva ou sair a noite. Passei a tomar todas as vacinas
sistematicamente e a procurar médicos com mais regularidade, especialmente
pneumologista”.
Sua vida passa a ter restricbes e cuidados redobrados, contudo, apesar da doenca
avangar de maneira lenta, ainda assim a limita em diversas atividades que antes eram
tidas como faceis. O apoio multiprofissional passa a ser mais constante neste
percurso, pois é necessario a regularidade para com o acompanhamento médico,
fisioterapico, fonoaudidlogo e também da enfermagem; esse tratamento e

colaboragéo ajudam a minimizar os efeitos do avanc¢o da doenca.

“O tempo foi passando. A AME nao progrediu tdo rapido quanto imaginei, mas nos ultimos
dois anos perdi muita forca dos membros superiores: parei de escovar os cabelos, esta
cada dia mais dificil alcancar objetos. A escoliose piorou, 0s pés incham mais e as vezes
chego a engasgar e ficar mais “cansada” ao ministrar os cursos. As sessbes de
fonoaudiologia me ajudam bastante, meu volume de voz tem melhorado um pouco”.
A descricdo para este momento de sua vida envolve ciclos de forca e fraqueza, lidar
com a doenga e com a vida que possui, seus sentimentos que agora sao mistos por

néo poder mais realizar suas tarefas do cotidiano.

“Percebo que a AME tem ciclos de enfraquecimento e forca. Em alguns dias amanheco
“fortinha”, em outros, nao consigo levantar uma xicara de café. Percebi que alguns fatores
contribuem para essa fraqueza: mudanca de temperatura, TPM, falta da ingestdo de
carne, stress emocional e cansago, entre outras coisas”.
A doenca AME agora avanca juntamente com sua idade, precisando cada vez mais
encontrar alternativas para continuar e superar essas adversidades, e sendo essa
mulher que nunca abaixou a cabeca para as dificuldades, ela continua seu tratamento

e confiante de que tudo encontrara um caminho.

5.4 A ESPERANCA RENASCE COM O MEDICAMENTO

A trajetéria de vida da Alnilam sempre foi marcada por forca de vontade e

perseveranca de que seus sonhos eram possiveis, ela descreveu em todo o percurso
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como foi importante o apoio da familia e amigos, a vontade de continuar estudando e
também de possuir uma profissdo, de ter sonhos e objetivos a serem atingidos. Ao
descobrir sobre a doenca que a acompanhou de maneira silenciosa por toda sua vida,
até ela possuir o diagnostico final, foi vista sempre por ela como um limitante, mas ndo
como uma barreira impassavel, assim mesmo, depois de tantos desafios, ela buscou
o tratamento adequado, mesmo com as negativas impostas ao seu diagnoéstico. Esse
sentimento de acreditar e continuar a buscar alternativas para 0 que ndo possui a

manteve acreditando que era possivel sim possuir uma vida.

O surgimento do medicamento Spiraza como relatado por ela é “uma luz no fim do
tunel” ndo apenas para ela, mas para diversas pessoas que convivem diariamente
com o sofrimento do avan¢o da doenca, mesmo ndo sendo uma cura, ela descreve

essa possibilidade em ter qualidade de vida.

“Até que surge “uma luz no fim do tanel”. Em 2015 surgem ‘rumores” de um tratamento
em estudo clinico para pacientes com AME em fase de testes clinicos. Em dezembro de
2018 foi aprovado no Brasil 0 medicamento SPINRAZA, que ndo promete a cura, mas
promete qualidade de vida”.

A narrativa agora passa a ser de luta para conseguir o direito ao medicamento, esse
fato de lutar ela ja estava acostumada, tanto que preferiu esperar o momento certo
para buscar na justica seu direito. Sua esperanca e resiliéncia a ensinaram a possulir

paciéncia para alcancar seus objetivos, e mais que esperado ela consegue receber

suas primeiras dosagens do medicamento.

“Os juizes do Estado do Espirito Santo comecaram a liberar o medicamento apenas para
criancas. Preferi aguardar e s6 acionei a Justica em 2019, quando alguns adultos
comecaram a ter ganho de causa. Comecei uma ‘luta” procurei o unico médico
neurologista capixaba disposto a receitar o medicamento e dar o laudo, fiz novo exame de
DNA, entrei com acdo na advogada em marco de 2019, a juiza DEFERIU meu processo
em marco mesmo. Troquei o Plano de Saulde para ser atendida pelo anestesiologista mais
proximo (em Cachoeiro de Itapemirim), tive que esperar com muita esperanca e os frascos
chegaram a Santa Casa em agosto de 2019”.

Com a aplicacdo das doses do medicamento ela descreve que passou a sentir, no
exato momento, uma melhora, devido, segundo ela, ao proprio estado emocional, por

conseguir realmente ultrapassar mais um limite que lhe foi imposto.

“Apo6s exames pré-operatorios a primeira aplicacdo do SPINRAZA foi realizada no dia 22
de outubro de 2019, acompanhada por uma grande amiga. N&o sei se foi 0 meu estado
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emocional de “euforia”, mas me senti extremamente bem, com muita forca no pescoco,
logo de inicio”.

Desse modo, ela narra como foi tomar as demais dosagens da vacina, entre o estar
bem e se sentir fraca. “Um més apos a 32 dose realizou-se a 42 aplicagéo, no dia 19
de dezembro, ndo houve nenhum fato que mereca ser mencionado. Porém percebo

maior fraqueza quando faltam alguns dias para a aplicagéo seguinte”.

“Sinto-me realizada, embora consciente dos desafios que o futuro reserva aos portadores
de ATROFIA MUSCULAR ESPINHAL (AME). O importante é que cada paciente, amigo,
familiar e profissional da saude envolvido nesta “empreitada pela vida” esteja disposto a
dar o melhor de si. A estes, (que néo citei nomes devido ao medo de esquecer alguns)
acredito que o futuro pode reservar gratas surpresas. A estes deixo aqui minha gratidédo”.

Alnilam assim finaliza seu relato, destacando a importancia do apoio que recebeu por
toda sua vida, destacando que sua histéria ainda ndo acabou e que ainda ha muitos
desafios para enfrentar, que a doenca néo pode parar sua vida e que ela ainda pode
sonhar e acreditar que € possivel vivenciar alegrias.

Enfim, sua vida é um ensinamento desde seus primeiros dias de vida, e demonstra
gue é possivel superar o que é dado para nés, que é importante acreditar, que é
possivel sim ser e crescer para o mundo de acordo com suas possiblidades, sendo o
segredo estar mais juntos com o0s outros e compartilhar, ampliando nossa

humanidade.
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6 REFLEXOES SOBRE A HISTORIA DE VIDA

Cada historia de vida possui seus significados intimos pertencentes a uma
subjetividade, essa por sua vez ira se desenvolver em fases de desenvolvimento que
aprimoraram quem a pessoa €, e como esta ir4 atuar sobre suas oportunidades, as
limitacBes impostas por um mundo selvagem e inventivo onde ha a obrigacdo da
interacdo humana também revela a dificuldade de se fazer dentro desse convivio
social, contudo, histérias de vidas de superacdo e também de transformacdo
demonstram o quao bonito é se viver, e como o auxilio ao desenvolvimento saudavel
possibilitou que a pessoa que convive com uma doenca rara pudesse encarar sua

vida.

Buscando refletir sobre como € a vida dessas pessoas que convivem com algum tipo
de doenca degenerativa, assim como Alnilam, foi possivel encontrar outras histérias
gue revelam a importancia de se buscar alternativas que levem felicidade para
agueles que vivem suas vidas vencendo dia apdés dia. Desse modo, foram
selecionadas narrativas que se aproximassem com o vivido por Alnilam, para que
assim possa-se refletir sobre diferentes pontos que atravessaram o caminho da nossa
participante, como também de outras pessoas, possibilitando ampliar o olhar e
humanidade presente no contato com essas historias de vidas, assim & importante
ressaltar que nédo se trata de uma comparacéo, pois cada uma dessas vidas descritas
e relatadas possuem sua propria trajetéria Unica, com possibilidades e dificuldades

gue contribuiram para como suas vidas iriam ocorrer.

Essa reflexdo assim comeca pela infancia das pessoas que convivem com uma
doenca degenerativa, utilizando a pesquisa realizada por Wieagand e Rosaneli (2019)
foi possivel identificar um ponto importante que € como a crianga vivéncia o processo
de luto de sua propria morte, podendo essa vir ou nao a ocorrer. O estudo realizado
possibilitou a reflexdo do conceito de morte para a crianca e seu enfrentamento de
uma doenca rara, destacando as limitacBes para o acesso ao diagnostico final, esse
processo € enfrentado pela familia que também é foco de interesse nas literaturas
gue, contudo, sdo pouco abordados na comunidade académica sobre pesquisas
direcionadas para a crianca, desta maneira possibilitando conflitos bioéticos ao direito

a vida e a saude. A pesquisa demonstrou relevancia para compreender 0 processo
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ocorrido e compartilhado entre pacientes e familiares, pois 0 evento envolve a perda,
sendo assim é possivel observar que a familia adoece também. O processo
enfrentado pela criangca neste processo de Iluto somente se dard com o seu
desenvolvimento cognitivo, tal como sua elaboracdo para com o seu estado, sendo
direcionado aos pais a introducdo sobre o assunto. Assim, a crian¢ga com a doenca
rara acaba se enlutando, e a familia enfrenta esse mesmo processo, pois se sentem

responsaveis pela histéria de vida daquela crianca.

Desse modo, podemos compreender que Alnilam também compartilha com esse
percurso em sua infancia, que revelou que sua familia passou pelo processo de luto
com a perda de outros irmaos, e a perda de sua irma por uma doenca degenerativa,
viver proximo a esse processo de luto constante permitiu que a participante
conseguisse sempre se ressignificar e enfrentar o préprio caminho percorrido por si
mesma, pois desde sua infancia enfrenta a possibilidade da morte todos os dias,
olhando de frente e encarando as dificuldades que se apresentam para ela. Empregar
esse olhar sobre a histéria de vida de uma pessoa e encontrar os detalhes de suas
conquistas, indica a necessidade de sempre compreender que se tratou de uma
histéria particular, sendo assim € importante lembrar que esse processo de saude que

permitiu que Alnilam chegasse a vida adulta € particular somente de sua historia.

O processo de salde para as pessoas que convivem com doencgas raras precisa ser
destacado também nestas reflexdes, pois a participante ao chegar a adolescéncia e
vida adulta, passou a se inserir em grupos sociais, participando da escola que
consequentemente a impulsionou a se movimentar mais, contudo, as dificuldades
pelas suas limitacbes a fizeram a cuidar mais de sua saude, sendo apoiada por
profissionais da fisioterapia, psicologia, enfermagem para que assim pudesse ter um

processo saudavel em sua vida.

Para complementar essa reflexdo, Antunes et al. (2021) objetivaram em seu estudo
analisar e investigar a qualidade de vida em pessoas com lesdo medular, sua revisdo
sistematica foi realizada através de um levantamento de publicagces entre os anos de
2006 a 2019, sendo selecionados aqueles que fariam a afericdo quantitativa sobre a
gualidade de vida, utilizando os estudos WHOQOL-Bref e 0 S-36. Revelando assim

como boa a qualidade de vida de um sujeito com lesdo medular, e sua saude, de
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maneira geral, satisfatoria, e, sobre o dominio fisico de seu ambiente, foi ressaltado

nos estudos levantados que os sujeitos enfrentam a barreira da acessibilidade.

Neste processo enfrentado por Alnilam e muitos outros sujeitos com doencgas raras, a
acessibilidade se encontra como ponto central de reflexéo, pois mesmo com o avango
das politicas publicas e com a modernizacdo do acesso para essas pessoas, ainda
enfrentamos a pobreza e o real acesso para aqueles que mais necessitam. Pode-se
compreender que a acessibilidade se encontra em uma margem de dificil acesso, ndo
apenas por conta da doenca em si, que dificulta o transitar da pessoa, mas para
alcancar as mesmas oportunidades que outras pessoas podem possuir, a equidade
aqui identificada revela a importancia de se olhar para essas vidas individualmente, e
denotar as oportunidades que a Alnilan péde alcancar em sua trajetoria, pois somente
com as politicas publicas alcancadas projetadas em sua vida que ela pdde escolher

sonhar com um futuro de estudar, trabalhar e viver sua vida com o fruto de seu sonho.

Para se aproximar mais ainda com a trajetéria de vida da participante deste estudo,
utilizou-se também o estudo de mestrado realizado por Pereira (2019). O pesquisador
objetivou identificar as experiéncias de sujeitos que recebem um diagndéstico de
CADASIL?, que também é considerada uma doenca rara, sendo ela hereditaria e
degenerativa, como também verificar como os sujeitos que fazem parte de familias
gue se descobrem portadores dessa doenca. Apesar do estudo aqui citado ser relativo
a uma doenca diferente da utilizada nesta presente pesquisa, € possivel identificar um

processo comum, sendo tomada por todas as familias e pessoas que convivem com

2 A arteriopatia cerebral autossémica dominante com infartos subcorticais e leucoencefalopatia
(CADASIL) é uma doenca hereditaria autossémica dominante de pequenos e médios vasos sanguineos
que tem, como caracteristica, a tétrade: deméncia, distarbios psiquiatricos, cefaleia e acidentes
vasculares cerebrais frequentes. Essa doenca causa repetidos ataques isquémicos e esta relacionada
a mutacdes no gene NOTCH3. O NOTCH3 codifica o receptor NOTCH3, o qual é importante para o
funcionamento e sobrevivéncia da musculatura lisa dos vasos sanguineos. Mutacdes nesse gene
levam a producdo anormal de receptores NOTCH3, o que prejudica o funcionamento das células dos
vasos sanguineos, levando a apoptose e aos sinais e sintomas da doenca. O CADASIL pode se
manifestar com episodios de enxaqueca com aura ou ataques isquémicos transitérios subcorticais,
acidentes vasculares cerebrais ou transtornos do humor, e costuma manifestar-se entre os 35 a 55
anos de idade. A doenca progride a deméncia subcortical associada com paralisia pseudobulbar e
incontinéncia urinaria. Acidentes vasculares cerebrais isquémicos sdo a apresentacdo mais frequente
de CADASIL, com aproximadamente 85% dos individuos sintométicos sendo acometidos por ataques
isquémicos transitorios ou acidente vascular cerebral. A sindrome lacunar cldssica ocorre em pelo
menos dois ter¢os dos pacientes afetados, enquanto tracos hemisféricos sdo muito menos comuns.
Nota-se que acidentes vasculares cerebrais isquémicos ocorrem normalmente na auséncia de fatores
de risco cardiovascular tradicionais. Cursos silenciosos recorrentes, com ou sem tracos clinicos, levam
ao declinio cognitivo e deméncia subcortical evidente
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alguma doenca rara, que € o processo do diagndéstico e tratamento, pois € algo que
permeia a vida dessas pessoas, para assegurar a continuacdo de suas vidas de

maneira saudavel.

Pereira (2019) possibilitou, em seu estudo, também a identificacdo da criacdo de
grupos de apoios e compreensao para familiares e pessoas préximas que queiram
saber sobre o0 assunto, pois a troca de experiéncias e informacdes disponiveis nestes
espacos garantem o acolhimento inicial para constituirem for¢as para enfrentar esse
processo. Assim, o processo de diagndstico tal como a garantia de tratamento pode
demorar anos, se assemelhando com a doenca AME, presente neste estudo, sendo
revelado assim que as pessoas com doencas degenerativas enfrentam caminhos

muito similares, pois precisam lutar para que seu direito a vida seja garantido.

O estudo de Pereira (2019) também garantiu reflexdes sobre o discurso biomédico
presente em todo o processo de saude-doenca, que permeia a vida desses sujeitos
gue convivem com algum tipo de doenca rara, destacando que a familia também é
acometida por esse discurso, deixando de lado a subjetividade presente naquela
pessoa que enfrenta a doenca. Assim, o olhar do sujeito precisa ser levado em
consideracao, pois esse € multiplo e complexo, sendo sua experiéncia frente a doenca
vivenciada e sentida somente por si préprio. Josso (2007) revela em sua publicacéo
exatamente essa reflexdo sobre as formas e sentidos mdultiplos de existencialidade
singular-plural, criativa e inventiva do pensar, do agir e do viver junto, para poder se

aproximar desse trabalho de dar vida a narrativa das historias de vida.

Compreender a existéncia Unica daquela histéria de vida garante um trabalho
humano, que proporciona uma perspectiva proxima realmente do sujeito, para
compreender e evidenciar questdes de sua herancga, continuidade e ruptura de seus
projetos de vida, podendo verificar os recursos ligados a aquisicdo de suas
experiéncias. Desse modo, pensar, sensibilizar-se, imaginar, emocionar, apreciar e
até mesmo amar, somente € possivel com esse olhar direto da autobiografia de uma
pessoa que convive diariamente com um trajeto desafiador, sendo de extrema
relevancia para compreender e estabelecer conexdo com as mutacdes sociais e
culturais relacionada a evolucéo dos contextos singulares da vida dessas pessoas ao

se inserirem em campos educacionais e profissionais.
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Tonon e Rubio (2020), no ensaio “Pelo tempo e contra o tempo: o Paradoxo das
atletas paralimpicas com doengas degenerativas”, buscaram se aproximar da vida de
outras pessoas que conseguiram, mesmo com um diagnéstico, desenvolver projetos
e sonhos para realizarem, tal como foi possivel por Alnilam. Assim, as atletas
paraolimpicas que participaram desse estudo foram Susana Schnarndorf, da natacéo,
e Elizabeth Gomes, do atletismo, que lidam com a dicotomia do tempo que o esporte
lhes confere, para conquistar seu lugar ao pédio, como também entender seus tempos
de vida. Tal estudo assim revela que as narrativas apresentam elementos da
subjetividade, lidando com papéis maiores dos que os intitulados pelo convivio social
dessas mulheres atletas, pois como humanas sofrem com a condi¢do da mortalidade

e de finitude que pode ser breve.

Assim, a historia de vida de uma pessoa com doenca rara enfrenta um percurso
desafiador sendo necessario ressignificar todos os elementos de sua vida na busca
de se adaptar as novas condi¢des que sdo impostas a ela. O processo que € iniciado
na infancia, como foi o caso de Alnilam, também foi enfrentado por todos os membros
de sua familia, e como ela nos traz, também nesse caminho perdeu alguns irmaos

gue também tiveram que enfrentar uma doenca degenerativa.

A indiscutivel relevancia de deixar que sua historia fale por si mesma, refletir sobre
uma vida também nos direciona a pensar sobre as nossas proprias, aceitar as
condicles privilegiadas que possuimos, para que possamos entender que existem
pessoas com doencas raras que talvez possam ndo chegar a vivenciar todas

experiéncias desse mundo.

As limitagcOes impostas na vida dessas pessoas indicam a necessidade de que sempre
haja a construcao de novas politicas publicas de integracdo, para que assim barreiras
sejam interrompidas e um novo ciclo se inicie. A luta desses sujeitos em poderem ter
o direito a vida, também é uma grande barreira que precisa ser finalizada, pois 0s
sonhos, as idealizagcdes sao maiores que uma doenga, sendo que como prova viva
possuimos esse material com a narrativa autobiografada de Alnilam para mostrar isso,
gue é possivel vencer as limitacdes e a doenca, chegar a realizar os sonhos e também

acreditar em um futuro sem que a doenca seja um empecilho, contudo, cabe ressaltar
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gue cada histéria possui seu trajeto pessoal, assim devemos lembrar que outros
sujeitos ndo possuem a mesma oportunidade, mas que merecem igualmente o direito
a vida e a continuidade em seu processo de qualidade de saude que deve ser

garantido por nossa Constituig&o.
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7 CONSIDERACOES FINAIS

O presente estudo percorreu um caminho que buscou compreender o processo de
enfrentamento e os desafios impostos para a familia e o individuo que convive com
uma doenga rara, revelando um processo dolorido que, contudo, apresenta no final
do tunel esperanca para que a vida continue. Desse modo, através do levantamento
realizado foi possivel identificar o caminho tomado por diferentes pessoas na busca
da garantia dos direitos desses sujeitos, sendo que a justica ainda € acionada mesmo
depois de todas essas garantias, pois o tratamento de uma pessoa com doenga rara,
como no caso da AME, é considerado de alto custo para os cofres publicos, todavia é
necessario ressaltar que uma vida nao possui valor, e que ndo apenas nossa
constituigdo mas o mundo considera como bem maior a valorizagéo da vida, assim,
garantir esse direito € necessério para que todos tenham a oportunidade de vivenciar,

mesmo com limitacdes, suas vidas.

Assim, o estudo também revelou as incertezas e davidas impostas no caminho dessas
pessoas, pois o estudo e o trabalho se inserem no dia a dia precisando ser adaptado
a realidade inscrita nessas vidas, a equidade, como justica social, atendendo quem
precisa se torna elo essencial da garantia de muitos outros direitos que essas pessoas
possuem, tal como o acompanhamento por profissionais que auxiliem seu processo

de desenvolvimento.

A doenca AME, atualmente possui tratamento derivado de um medicamento que
permite a diminuicdo da dor, ela possibilita que a pessoa possa realizar suas
atividades normalmente, que possa manter a esperanca de que seus sonhos nao
sejam limitados pela doenca que os acomete. Dessa maneira, a pesquisa revelou
essa necessidade de atencdo em politicas publicas que garantam o acesso integral
nao somente ao medicamento, mas a um tratamento adequado, sendo que isso nao
€ o suficiente, pois tal como nossa participante, outros possuem o desejo de estudar
e trabalhar, se fazendo necessario também abrir espacos de oportunidades para

€SSsas pessoas.

Em relacdo aos familiares, que apesar de néo terem sido o foco deste estudo, ainda

constituem essencialmente grande parte desse processo, pois sao eles quem irdo se
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preocupar com o desenvolvimento saudavel de seus filhos, sendo assim necessario e
argumentado por toda literatura que esses recebam atencéo psicoldgica, tal como de
uma equipe responsabilizada pelo preparo para que esses possam cuidar da melhor

maneira possivel de seus filhos.

A autobiografia de Alnilam possibilitou a essa pesquisadora a conquista de se
aproximar de uma vida tao rica e cheia de motivacéo, que apesar das limitacoes ja
inscritas em sua vida conseguiu criar e desenvolver seus sonhos, se apaixonar
verdadeiramente pela vida. Esse olhar sobre a historia de vida também concedeu um
olhar qualitativo, antes distanciado pelo saber biomédico, que apenas limitava a
doenca para aquela pessoa, dessa maneira, o olhar humano se sobrepde de maneira
positiva e acolhe as informacdes que podem fazer a diferenca para com o tratamento

de outras pessoas.

Assim, a histéria de vida relatada neste estudo podera ser utilizada também para
outros estudos que busquem destacar a esséncia da vida de uma pessoa, que nao é
apenas um objeto de estudo, mas um sujeito dotado de potencialidades que vao para
além de suas limitacdes, sendo a doenca apenas um dos limites imposto para que
essa seja quem ela quiser ser neste mundo, cabendo a nos pesquisadores relatar sua

experiéncia com o maximo de originalidade, aproximando-se da natureza real da vida.
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