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Editorial

Doencas Raras, Drogas Orfas e o Cenario em 2019
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Sandra Marques e Silva', José Luis Barros Pena®’

Programa de Residéncia Médica em Cardiologia do Hospital de Base do Distrito Federal, DF, Brasil'. Faculdade Ciéncias Médicas de Minas
Gerais, Belo Horizonte, MG, Brasil’. Curso de Especializagdo em Ecocardiografia da Fundagao Felice Rosso, Hospital Felicio Rocho, Belo

Horizonte, MG, Brasil*.

O conceito de doenca rara (DR) engloba 6 a 8 mil
condigdes clinicas que se caracterizam pela baixa prevaléncia
na populagdo bem como por evolugao cronica e muito
debilitante associada a escassez de terapéuticas especificas.’
Nao ha uma definicao universal de DR aceita em todo
mundo, de forma que, no Brasil, estdo sob esta denominacao
patologias que acometem de menos de 65:100.000
habitantes.? Na Argentina e em paises da Unido Europeia
a cifra é de <5:10.000 habitantes e, nos Estados Unidos,
sao assim caracterizadas doengas que afetam menos de 200
mil individuos.> Traduzindo para ndmeros absolutos, sao
estimados cerca de 30 milhes de portadores de doencas raras
nos Estados Unidos, outros 30 milhdes na Uniao Europeia,* e
13 a 15 milhes no Brasil.®

Cerca de 80% das DR sdo de etiologia genética® e
determinam alteracoes clinicas desde o nascimento. Desta
forma, 50% dos doentes raros atualmente no mundo sido
criangas. Destes, 30% nao sobrevivem até os 5 anos de idade
caso ndo tratados de forma acurada, precoce e eficaz. Dados
obtidos em paises desenvolvidos demonstram que o tempo gasto
para o diagndstico €, em média, de 8 anos, tendo os pacientes
sido avaliados por 10 ou mais especialistas em satide. Relatos de
esquemas terapéuticos sem beneficios e diagnésticos conflitantes
entre diferentes profissionais sao queixas comuns neste grupo.”

Apesar dos inegaveis avangos tecnolégicos das Gltimas
décadas, que possibilitaram estabelecer a etiologia das DR em
nivel molecular, bem como permitiram a melhor compreenséao
de seus mecanismos fisiopatogénicos, poucas sao as opgoes
terapéuticas especificas efetivas. Os medicamentos utilizados
no tratamento das DR sdo conhecidos como Drogas
Orfas (DO) e, uma vez sob esta denominacio, recebem
diferentes beneficios e incentivos para desenvolvimento
e comercializacdo. Até 2018, este universo era de 164
substancias aprovada pela European Medicines Agency
(EMA) para comercializagdo na Comunidade Europeia® e
500 DO aprovadas nos Estados Unidos pela Food and Drug
Administration (FDA).°> A inddstria farmacéutica tem papel
central no desenvolvimento e na comercializagao destas
novas moléculas, ja que centros universitdrios e governos
nem sempre dispdem de fundos financeiros ou estrutura
tecnoldgica para custear pesquisas.
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Em um contexto de integralidade e universalidade da satide
e de livre acesso ao conhecimento por meio da internet,
as demandas por estas medicagdes crescem de maneira
exponencial em todo mundo. O impacto financeiro destas
medicacbes para os orcamentos de governos e seguradoras
de satide em todo mundo é muito significativo e tema de
amplas discussdes. Em um cenario de recessao econdmica e
envelhecimento populacional, tratamentos com cifras anuais
de milhées de reais sdo capazes de inviabilizar o custeio
de tantas outras demandas de satide e colocar em xeque o
planejamento orcamentario das instituigoes.

Os tramites regulatérios regionais muitas vezes lentos e a
caréncia de protocolos regionais especificos de incorporagao
de novas tecnologias estimulam a adogao de vias marginais
de acesso ao tratamento, como a judicial. O impacto
orgamentario da judicializacdo da compra de medicagoes
nao registradas pelos governos locais, principalmente em
paises em desenvolvimento, pode ser exemplificado com
ndmeros do Brasil. Em 2017, a Unido e os governos estaduais
destinaram juntos aproximadamente R$7 bilhdes para a
aquisicao de medicamentos exigidos por demandas judiciais.
Deste valor, 92% foram gastos com apenas 11 medicamentos.
A demanda cresce anualmente, a ponto de, entre 2010 e
2017, ter sido observado = incremento de 1.010% neste
tipo de despesa.'®

Um cenario sem a disponibilidade das DO, no entanto,
nao é nem mais favordvel nem menos dispendioso para as
partes envolvidas. Considerando que a maioria das DR tém
carater multissistémico, muito incapacitante e de evolugao
para doenca terminal por faléncia de érgaos e sistemas, as
despesas com suporte clinico e tratamento paliativo podem
ser ainda maiores. Além de um individuo sob forte sofrimento
psicossocial e economicamente inativo, podem ser necessarias
medidas mais onerosas que o tratamento utilizando as
DO tais como transplantes de 6rgaos, didlise, implante de
dispositivos de alto custo (marca-passos, desfibriladores
cardiacos, neuromoduladores) entre outros. Soma-se a isto a
necessidade de cuidados especiais por parte destes doentes
levando os familiares a abandonar suas atividades laborais
para dar suporte aos enfermos.

Apresentadas estas consideragdes, faz-se necessario trazer
a luz a discussao do tema de maneira a assegurar o direito a
satde de forma ampla, custo-efetiva e sem desperdicios. Na
velocidade com que o desenvolvimento de novos tratamentos
acontece e com a possibilidade real de corregdes de defeitos
no DNA para a cura de doengas, é preciso buscar formas
de custeio e acesso igualitirio bem como de capacitagao
de profissionais de satde para o diagndstico e o tratamento
precoces o suficiente para reduzir danos.
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Do ponto de vista ages governamentais e mecanismos
regulatorios o Brasil estd em processo de evolugdo progressiva.
Desde 2014, dispomos da Politica Nacional de Atencao Integral
as Pessoas com Doengas Raras, que orienta a estruturagao do
atendimento e a tomada de decisées no ambito do SUS."
Temos ainda a Comissdao Nacional de Incorporacdo de
Tecnologias no SUS (CONITEC), que coordena a formulagao
de Protocolos Clinicos e Diretrizes Terapéuticas (PCDT), as
quais servem para respaldar, no ambito do SUS, as condutas
diagnésticas, terapéuticas e os cuidados assistenciais. "

No ambito da sociedade civil organizada, verificam-se
inimeros grupos e associagoes de portadores de DR, que
promovem encontros entre pacientes, familiares e especialistas no
tema, bem como prestam auxilio juridico e de busca por centros
de referéncia e profissionais especializados. Estas entidades sao
importantes pontos de referéncia para os pacientes, que, em
paises como o Brasil, apresentam perfil epidemiologico com
baixa escolaridade, baixo poder aquisitivo e parcial isolamento
demogréfico, por serem procedentes de localidades pequenas
no interior do pafs e distante de grandes centros.

As sociedades médicas brasileiras também estao mobilizadas
e buscam maior protagonismo nas decisoes a respeito das DR.
Este ano a Sociedade Brasileira de Cardiologia por meio de
trabalho conjunto dos Departamento de Cardiologia Clinica e
o Departamento de Imagem Cardiovascular, aprovou a criagao
do grupo de estudo em doengas raras. Entre outras propostas
de trabalho, o grupo almeja ampliar a discussao do tema entre
cardiologistas, criar canais de educagdo e reciclagem no tema,
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