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RESUMO

As doengas congénitas raras vém apresentando relevancia crescente como causa
de sofrimento e prejuizo a saude e a qualidade de vida da populacéo, sédo de dificil
diagnéstico, frequentemente graves, crbnicas, degenerativas, progressivas e
necessitam de tratamento continuo. Os diagnosticos tardios podem acarretar
condutas inadequadas, complicacdes e intercorréncias que podem gerar maiores
custos aos cofres publicos. A Anemia Diamond-Blackfan (ADB) constitui uma doenca
genética rara, heterogénea, de dificil diagnéstico, caracterizada por anemia grave,
reducdo ou auséncia dos progenitores eritroides, resultando na faléncia da medula
Ossea. A etiologia € desconhecida e a evolugcéao clinica é imprevisivel, sendo as
complicagbes frequentes e graves. As Politicas Publicas Saude voltadas para as
doencas raras tém passado por intensas alteracbes desde o inicio de sua
construcdo até o seu formato atual. Resultam de reformas legais, administrativo-
financeiras, mas também, desencadeadas pela evolucdo prépria das organizacoes
sociais, politicas, culturais e econémicas por que passaram o governo, a sociedade
e a economia brasileira. Esse trabalho analisa um caso clinico com a historia
narrativa de uma paciente com ADB, que foi atendida pela equipe da Estomatologia
do Hospital de Clinicas de Porto Alegre (HCPA), com ulceracfes na cavidade bucal,
resultantes de complicacbes da doenca de base, bem como a analise da sua
trajetéria na Rede de Atencdo a Saude dentro do SUS e os entraves no
estabelecimento do diagndstico e tratamento de uma doenca rara. O relato de caso
foi feito a partir de informagcdes coletadas no prontuéario eletronico do HCPA e da
historia narrativa baseada em entrevista semi-estruturada realizada com a paciente,
sua cuidadora e um representante do Servico publico de saude do Municipio de Séo
José do Norte. Foi possivel concluir que o Estomatologista desempenha importante
papel na equipe multidisciplinar e deve estar atento tanto para as condicfes gerais
de saude dos pacientes, considerando que as lesdes bucais podem estar
relacionadas aos eventos sistémicos, como também na identificacdo e superacéo
dos nos criticos que comprometem o bem estar e a qualidade de vida do individuo
gue convive com uma doenga rara, dessa forma, participando do processo do
cuidado integral a saude. Ainda hoje os usuarios do SUS tém pouco amparo no que

diz respeito as doencgas raras, quanto a necessidade de atencéo integral. Somente



em 2014 foi instituida a Portaria 199 que define os principios e diretrizes para a
atencdo integral e as linhas de cuidado da Rede de Atencdo a Saude das pessoas

com doencas raras.

Palavras Chaves: Anemia Diamond Blackfan. Corticosteréides. Politransfuséo.
Quelacao. Neutropenia. Diagnéstico Tardio. ManifestacBes Bucais. Politicas de
Saude Publica. Doencas raras. Linhas de cuidado.

ABSTRACT

The rare congenital disease have shown increasing importance as a cause of
suffering and damage to health and people's quality of life, are difficult to diagnose,
often severe, chronic, degenerative, progressive and require ongoing treatment. The
late diagnosis can lead to inappropriate behavior, complications and complications
that may generate greater cost to the public coffers. The Diamond-Blackfan Anemia
(DBA) is a rare genetic disease, heterogeneous, difficult to diagnose, characterized
by severe anemia, reduction or absence of erythroid progenitors, resulting in bone
marrow failure. The etiology is unknown and the clinical course is unpredictable, and
the frequent and serious complications. The Health Public Policies aimed at rare
diseases have undergone intense changes since the beginning of its construction to
its current format. Result of legal, administrative and financial reforms, but also
triggered by the evolution of social organizations, political, cultural and economic why
passed the government, society and the Brazilian economy. This paper analyzes a
clinical case from narrative story of a patient with DBA, which was attended by staff
of Stomatology of Porto Alegre Clinical Hospital, with ulcerations in the mouth,
resulting from complications of underlying disease, and the analysis of his career in
the Health Care Network within the Single health system and obstacles in
establishing the diagnosis and treatment of a rare disease. The case report was
made from information collected in the electronic medical records of the HCPA and
narrative story based on semi-structured interview with the patient, their caregiver

and a representative of the public health service in Sdo José do Norte. It was



concluded that the Stomatological plays an important role in the multidisciplinary
team and should be aware of both the general health conditions of the patients,
whereas the oral lesions may be related to systemic events, as well as in identifying
and overcoming the critical nodes that compromise well-being and quality of life of
individuals living with a rare disease, thus participating in the integral health care
process. SUS users still have little support with regard to rare diseases, on the need
for responsive care. The ordinance 199 which defines the principles and guidelines
for responsive care and care lines of the Health Care Network of rare diseases was
established only in 2014.

Keywords: Diamond Blackfan Anemia. Corticosteroids. Polytransfusion. Chelation.
Neutropenia. Late diagnosis. Oral Manifestations. Public Health policies. Rare
diseases. Care lines.
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1 INTRODUCAO

Este trabalho consiste em uma revisdo de literatura sobre a Anemia Diamond-
Blackfan (ADB), considerando as consequéncias com repercussdes sistémicas e
sociais tanto do portador da doenca, como do grupo familiar, bem como uma anélise
da trajetoria de vida da paciente no convivio com uma doencga rara que necessita de
acompanhamento sistematico e especializado, assim como a motivacéo para buscar
alternativas que permitam aumentar a autonomia do sujeito com relagdo a sua rotina
de tratamento e melhorar a qualidade de vida.

A ADB consiste em uma aplasia congénita pura da série eritroide,
caracterizada pela faléncia da medula Ossea, anemia macrocitica grave e
reticulocitopenia. Trata-se de uma doenca genética rara e clinicamente heterogénea,
diagnosticada geralmente nos primeiros meses de vidal?. Muitos individuos séo
dependentes de transfusdo sanguinea cronica, a menos que seja feito o Transplante
de Células Tronco-Hematopoiéticas (TCTH). O aconselhamento genético é essencial
na ADB devido ao risco de recorréncia®.

Além das repercussbes de ordem sistémica, a doenca traz como
consequéncia uma fragilidade social, ndo somente do portador da doenca, mas
também do grupo familiar. A rotina de tratamentos e intervencbes de saude
constantes dificulta a frequéncia escolar e a insercdo no mercado de trabalho,
necessitando de medidas adaptativas para o desenvolvimento da autonomia
individual e qualidade de vida.

Em todas as culturas, hd manifestacées do recolhimento interior provocado
pelo sofrimento e pelo padecimento da doenca. Dentro desse contexto é necessario
pensar em propostas que motivem o ser humano que apresenta comprometimentos
cronicos da saude a conviver com a particularidade da doenca e ajudar a tracar
alternativas que permitam a realizacao de tarefas simples do dia-a-dia como estudar,
trabalhar e alcancar a autonomia dentro de suas limitacdes. Portanto, o
reconhecimento da cidadania do doente atribui direitos aos individuos nesta
condicdo, incluindo o respeito as subjetividades*S. E indiscutivel que existe um
carater diferenciado que exige medidas adaptativas, mas a autonomia individual
deve ser mantida.

As doencas genéticas raras exibem caracteristicas heterogéneas que

precisam ser interpretadas em seu contexto geral, essa condigdo pode dificultar o



diagnéstico precoce feito por profissionais de saude generalistas. O diagnostico da
ADB é sugerido pela presenca de anemia grave, macrocitose com reticulocitopenia,
gue se manifesta geralmente no primeiro ano de vida sem atingimento das outras
linhagens celulares e com reducdo dos precursores eritroides na medula éssea. Em
25% dos casos estdo presentes malformacdes congénitas, em particular
deformidades craniofaciais e dos membros superiores?.

A doenca requer uma complexa rotina de acompanhamento e intervencgodes
clinicas especializadas que interfere nas atividades cotidianas, ndo somente do
portador da doenca, mas também do grupo familiar, gera um estigma social onde a
pessoa é tratada como doente e incapaz de realizar atividades cotidianas comuns
como estudo, trabalho e lazer.

A perda do equilibrio da saude nos processos de adoecimento ndo constitui
apenas fator médico-biologico, mas também um processo vinculado a histéria de
vida do individuo, da familia e da sociedade, nesse sentido a familia deve receber
amparo e acdes devem ser pensadas de forma global para efetivamente promover
saude e bem estar fisico, mental e social*®.

Esse trabalho foi realizado para a conclusdo do Curso de Especializacdo em
Atencdo Especializada em Saude — énfase Estomatologia. Como abarcava duas
especialidades da Odontologia — Saude Coletiva e Estomatologia — gerou dois
artigos cientificos: O primeiro artigo consiste em uma revisao de literatura sobre
ADB, com um relato de caso sobre as manifestacdes bucais em uma paciente com
ADB; O segundo artigo aborda as Politicas Publicas de Saude voltadas para
doencas raras e as linhas de cuidado relacionadas ao individuo portador de doenca
rara.

Para tanto, foram analisados os dados do prontuario eletrénico do HCPA, a
trajetéria da paciente desde o diagnéstico até o tratamento, a organizacdo da Rede
de Atencdo a Saude e seu comprometimento no tratamento e acompanhamento da
paciente portadora da ADB. Para esta retrospectiva foram realizadas entrevistas
semi-estruturadas com a paciente, sua familia e um representante da Atencéo
Basica do municipio de moradia da usuaria. Esta abordagem possibilitou uma
relacdo mais proxima com cada entrevistado, buscando o conhecimento maior sobre

a trajetéria do paciente no manejo de sua enfermidade de base.
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2 OBJETIVOS

2.1 Objetivo Geral

— O objetivo do trabalho foi analisar o caso clinico com a histdria narrativa de
uma paciente com ADB considerando as repercussoes sistémicas, sociais e a

participacdo do SUS no processo do cuidado de sua saude.

2.2 Objetivos Especificos

— Analisar a caracteristica heterogénea da ADB;

— Descrever as dificuldades enfrentadas para o diagnoéstico e tratamento da
ADB;

— Auvaliar as formas de desenvolver a autonomia individual e familiar, motivando
a apropriacao dos direitos e deveres de cidadao;

— Relatar as situacdes de vulnerabilidade social no contexto individual e familiar;

— Avaliar os fluxos e responsabilizagcdo da Atencdo Basica no diagndstico e
tratamento da doenca rara,

— Verificar o comprometimento da Rede de Atencdo a Saude do SUS no
cuidado de uma paciente portadora de doenca rara;

— Avaliar o papel do Estomatologista como membro d equipe multidisciplinar.
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MANUSCRITO 1
Este artigo sera submetido a Clinical Medicine Research - ISSN 1539-4182 — B2,

estando para tanto, formatado conforme as normas da revista.

3 ANEMIA DIAMOND-BLACKFAN E SUAS COMPLICACOES COM
REPERCUSSOES ESTOMATOLOGICAS

RESUMO

A Anemia Diamond-Blackfan (ADB) constitui uma doenca genética rara,
heterogénea, caracterizada por anemia grave, reducdo ou auséncia dos
progenitores eritroides e hematopoiese pro-apoptotica, resultando na faléncia da
medula 0ssea. Manifesta-se, geralmente, na primeira infancia e alguns pacientes
apresentam anomalias fisicas congénitas, tais como deformidades craniofaciais,
cardiacas, genito-urinarias e de membros superiores. A corticoterapia constitui a
base do tratamento em ADB, a terapia de transfusdo sanguinea é utilizada no
periodo do diagnostico e de forma crénica a partir do momento em que o paciente
nao responde ao tratamento com corticosteroides. Esse trabalho relata o caso de
uma paciente com ADB que apresentou lesdes na mucosa oral decorrentes da
neutropenia secundaria. O Estomatologista desempenha importante papel na equipe
multidisciplinar e deve estar atento para as condicbfes gerais de saude dos
pacientes, considerando que algumas lesdes bucais podem estar relacionadas a

eventos sistémicos.

PALAVRAS CHAVE:

Primaria: Anemia Diamond Blackfan.
Secundarias: Corticosteroides; Politransfusdo; Quelacdo; Neutropenia;

Diagnastico Tardio; Manifestac6es Bucais.



12

ABSTRACT

The Diamond-Blackfan Anemia (DBA) is a rare, heterogeneous genetic
disease characterized by severe anemia, reduction or absence of erythroid
progenitors and hematopoiesis pro-apoptotic, resulting in bone marrow failure. It
manifests itself usually in early childhood and some patients have congenital physical
abnormalities such as craniofacial deformities, heart, genito-urinary and upper limbs.
Corticosteroid therapy is the mainstay of treatment DBA, blood transfusion therapy is
used in the diagnosis period and chronic form from the time when the patient does
not respond to treatment with corticosteroids. This paper reports the case of a patient
who presented with D.B.A lesions in the oral mucosa resulting from secondary
neutropenia. The stomatologist plays an important role in the multidisciplinary team
and should be aware of the general health conditions of the patients, whereas some

oral lesions may be related to systemic events.

KEYWORDS:

Primary: Diamond Blackfan Anemia.
Secondary: Corticosteroids. Polytransfusion. Chelation. Neutropenia. Late

diagnosis. Oral Manifestations.
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3.1 INTRODUCAO

A Anemia Diamond-Blackfan (ADB) constitui uma doenca genética rara,
heterogénea, caracterizada por anemia grave, redugdo ou auséncia dos
progenitores eritroides e hematopoiese pro-apoptoética, resultando na faléncia da
medula 6sseal?3#5 A etiologia é desconhecida, manifesta-se, geralmente, na
primeira infancial67.8910.11,1213.14 'norém, ndo esta restrita aos pacientes pediatricos,
pode se apresentar e/ou ser reconhecida em outras faixas etarias*®.

Alguns pacientes apresentam anomalias fisicas congénitas associadas, tais
como deformidades craniofaciais, cardiacas, genito-urinarias e de membros
superiorest2456.716171819 = pode ocorrer baixo peso ao nascer e déficit no
desenvolvimento estaturo ponderal. O primeiro gene mutado relacionado a ADB, foi
0 RP S519168141819.2021 " cyja funcdo ainda ndo é claramente conhecida®’2, tem sido
proposto que a doenga resulta de haploinsuficiéncia em pacientes com essa
mutacdol #2122 Varias outras proteinas ribossémicas mutadas tém sido
identificadas, sugerindo que a ADB seja resultante de distirbio na biogénese ou
funcdo ribossomal:34.823,

Os critérios diagnosticos para ADB sdo: anemia importante no primeiro ano
de vida® reticulocitopenia; macrocitose; contagem de neutréfilos e plaquetas
normais®'314 sendo que trombocitopenia e neutropenia podem ocorrer®3, A
celularidade da medula éssea € normal, mas com escassez de precursores de
células vermelhast 151624,

A corticoterapia constitui a base do tratamento em ADB, com resposta
positiva na maioria dos casos %°%, alguns pacientes permanecem controlados por
longa data’. No entanto, um em cada dois pacientes interrompem o tratamento
devido a perda de resposta ou aos efeitos secundarios?®. Quinze a vinte por cento
dos pacientes ja se mostram resistentes a corticoterapia no momento do
diagndstico®®. A terapia de transfusdo sanguinea é utilizada no periodo do
diagndstico e de forma crbnica a partir do momento em que o paciente ndo responde
ao tratamento com corticosteroides®??3, O transplante de células-tronco
hematopoiéticas é o tratamento considerado curativo da ADB?'6:16:19.23.25

A evolucao clinica dos pacientes com ADB é imprevisivel, as complicactes
sao frequentes e graves, em sua maioria relacionada com o tratamento, devido ao

uso crbnico de esteroides, sobrecarga de ferro, infecgcbes e efeitos adversos
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relacionados ao transplante!®!®, Os pacientes ADB tém maior risco de desenvolver
doencas malignas, tumores solidos (6sseo, mamario ou do trato digestivo) e
neoplasias hematolégicas®®.

A neutropenia é caracterizada pela diminuicdo da contagem absoluta de
neutréfilos de mais de dois desvios padrdes do valor médio. O valor normal absoluto
de neutrdéfilos no sangue periférico € de 3000/mm3 a 6000/mmg3, sendo considerada
neutropenia severa, menos de 500/mm3 no sangue periférico?%2728, A ocorréncia de
Ulceras bucais decorrentes da anemia aplasica esta relacionada com o grau de
neutropenia e trombocitopenia®. Nessas condicdes pode ocorrer febre de origem
desconhecida, as manifesta¢des bucais geralmente sao iniciadas pelo aparecimento
de petéquias evoluindo, em quadros mais graves, para a presenca de gengivites,
ulceracdes necroticas no palato e na gengiva, estomatites, celulites, abscessos e
outras infeccdes sistémicas graves'’?62829 Em pacientes com neutropenia, a
resposta inflamatoria € diminuida, de modo que os sinais de infec¢do (calor, rubor e
edema) sdo menos intensos ou estdo ausentes. Apés um periodo variavel de dias a
semanas de agranulocitose, o paciente manifesta febre, calafrios, mal-estar e, por
vezes, grande prostracdo. Podem apresentar focos infecciosos pulmonares e
orofaringeos, infecgGes do trato urinario, entre outros?”28,

Esse trabalho relata o caso de uma paciente com ADB que esteve em
atendimento na Unidade de Estomatologia do Hospital de Clinicas de Porto Alegre
(HCPA), apresentando lesbes na mucosa oral decorrentes da neutropenia
secundaria. Foi feito uma busca nas bases de dados Capes, Scielo, Lilacs e
Pubmed, usando como descritor primario “Anemia Diamond-Blackfan” e como
descritores  secundarios  “Corticosteroides”;  “Politransfusdo”;  “Neutropenia”;
“Diagnoéstico Tardio”; “Manifestagdes Bucais”. Foram encontrados 249 artigos. A
partir da leitura dos resumos, formam selecionados 38 artigos que se relacionavam
aos descritores primarios e secundarios, priorizando aqueles produzidos a partir do
ano 2000. Para a descricdo do caso clinico, foi realizado o levantamento de

informacdes relevantes no prontuério eletrénico do HCPA.
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3.2 RELATO DE CASO

Paciente de 20 anos, feminina, parda, é a primeira filha de pais nao
consanguineos, com histéria de anemia grave desde a infancia, ndo responsiva aos
tratamentos instituidos, necessitando de transfusGes sanguineas frequentes. Aos 10
anos foi submetida a esplenectomia (2004), pois acreditavam se tratar de Anemia
Hemolitica Autoimune. Durante o pés-cirirgico imediato ja apresentava importante
reducdo dos niveis de hemoglobina. Quando foi encaminhada para o Servico de
Hematologia do HCPA, encontrava-se em uso cronico de corticosteroide,
apresentava sindrome de Cushing e anemia cronica grave hiporregenerativa e foram
consideradas duas hip6teses: Anemia Diamond-Blackfan (ADB) e Anemia Fanconi
(AF). O diagnostico diferencial foi realizado pela equipe da hematologia, através de
uma série de exames, tais como: Exame de Coombs; Gamaglobulina; FAN; Fator
Reumatoide; Sorologia para Parvovirus; Cari6tipo de Medula Ossea.

A biépsia da medula 6ssea em 2012 confirmou o diagnéstico de ADB. Apesar
da paciente ndo apresentar as anomalias fisicas descritas na literatura em alguns
casos de ADB [figura 1].

FIGURA 1: Fotografias da paciente em vista frontal (A) e em perfil (B) onde ndo se observam

deformidades craniofaciais e de membros superiores (C e D).
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Em 2014 apresentou neutropenia febril e foi encaminhada ao ambulatério de
Estomatologia do HCPA por apresentar ulceragbes dolorosas na cavidade bucal,
visando o diagnéstico e tratamento adequado, bem como laserterapia para mitigar a
dor. Ao exame clinico, a paciente apresentava duas Ulceras crateriformes,
recobertas por pseudomembrana esbranquicada, com contorno irregular, localizadas
na mucosa labial inferior [Figura 2 - A] e na mucosa jugal esquerda [Figura 2 - B,
medindo 8 mm cada uma e com sintomatologia dolorosa e sangramento ao
estimulo. Na borda direita da lingua apresentava ulceracdo rasa, recoberta por
pseudomembrana esbranquicada medindo 5 por 8 mm, com bordos planos e limites
definidos, sintomatologia dolorosa e néo sangrante [Figura 2 - C].

A hipotese inicial foi de ulceracdes relacionadas a neutropenia, agravadas
pela contaminagdo secundaria e pela resposta inflamatéria diminuida, resultante do
guadro clinico. Foi diagnosticada ainda a infec¢cdo do trato urinario, permanecendo
internada com antibioticoterapia endovenosa durante 15 dias. Além da neutropenia,
apresentava anemia grave e persistente. Durante a internacdo recebeu varias
unidades de Concentrado de Hemacias de Adulto (CHAD) e fator estimulante de
colénias (G-CSF- Filgrastima) até a completa recuperacdo. O tratamento
estomatoldgico instituido foi laserterapia diaria com laser de baixa frequéncia,
bochechos de clorexidina 0,12 % aquosa duas vezes ao dia e uso de Lidocaina,
solucéo topica spray 10 % para aliviar os sintomas e permitir a alimentacdo. Apos o
uso de antimicrobianos e a estabilizacdo hemodinamica, houve a completa
cicatrizacao das lesdes orais [Figura 2: D, E e F].

Atualmente encontra-se politransfundida, recebendo CHAD semanalmente e
em controle de sobrecarga de ferro. Mantém-se com niveis de hemoglobina e
eritrocitos extremamente baixos apesar do uso de Eritropoietina, Prednisona e
Ciclosporina A. Desde entdo, ndo apresentou novo quadro de neutropenia e se

mantém sem lesdes na mucosa oral.
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FIGURA 2: As ulceragfes na mucosa oral na fase de neutropenia (A, B e C) e total remissédo apés 10

dias, quando se reestabeleceu o equilibrio hemodinamico (D, E e F).

3.3 DISCUSSAO

A ADB foi descrita pela primeira vez por Josephs em 19363, manifesta-se,
geralmente, entre trés meses e dois anos de vida'®, podendo se apresentar e/ou ser
reconhecida em outras faixas etarias!®>. Dados recentes mostraram que
aproximadamente 40-45% dos casos de ADB apresentam heranca autossémica
dominante*?%31, sendo a transmiss&do génica, imprevisivel'’. A natureza hereditaria
ressalta a importancia do aconselhamento genético*®2. A incidéncia de ADB esta
entre 1/100 000 e 1/200 000 sem predilecao étnica, com ambos 0s sexos igualmente
afetados!>819.21,

O diagnéstico é complexo devido a variabilidade da expresséo clinical’,
pacientes que manifestam insuficiéncia de células eritroides, anemia macrocitica,
reticulocitopenia e reducdo ou auséncia de células vermelhas na medula 6ssea,

exigem diagnéstico diferencial com uma série de entidades relacionadas com a
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aplasia pura da série vermelha, que incluem: ADB e uma série de doengas
adquiridas; eritroblastopenia transitéria da infancia; Sindrome de Pearson;
Parvovirus B19, Virus da Imunodeficiéncia Humana (HIV); outras infec¢Ges; drogas
e toxinas, bem como doencas associadas a distlrbios da imunidade. Outras
importantes sindromes de faléncia da medula 6ssea que devem ser consideradas no
diagnostico diferencial sdo: Sindrome de Schwachman-Diamond e Anemia de
Fanconi que apresentam anemia macrocitica como manifestacdo clinica
hematolégical>716:33,

Existem poucos estudos relacionados a pacientes que tiveram o primeiro
diagnéstico de ADB na idade adulta®’. Neste caso a paciente, natural e residente em
uma cidade do interior do Rio Grande do Sul (RS), apresentava anemia grave desde
0s primeiros meses de vida, ndo responsiva as terapias instituidas, mas so teve o
diagnostico final aos 17 anos.

A ADB constitui, classicamente, uma aplasia pura da série vermelha, com
defeitos limitados a linhagem eritroide®. No relatério original de anemia hipoplasica
congénita foram apontados casos de neutropenia e trombocitopenia leve. Um estudo
com 28 pacientes portadores da ADB identificou um nimero de individuos refratarios
a terapia esteroide, que desenvolveram trombocitopenia e/ou neutropenia,
estatisticamente significativa, com o avancar da idade. Seis dos onze pacientes
acompanhados apresentaram citopenias ap6s os 15 anos de idade, com um 0bito
por sepse neutropénica®.

A agranulocitose também pode ser induzida por medicamentos, culminando
em um transtorno hematologico importante, brusco como consequéncia de uma
reacao idiossincrasica a um farmaco. O mecanismo que causa a heutropenia nao é
completamente conhecido, por vezes ocorre por exposicdo prolongada a
determinado farmaco, concentracbes plasmaticas elevadas, distarbios de
metabolismo ou reducdo da producdo de neutrdfilos por hipoplasia de medula
6ssea?’.

No presente relato, a paciente manifestou neutropenia febril grave pela
primeira vez aos 19 anos, necessitando de internacéo hospitalar para tratamento de
infeccbes oportunistas e estabilizacdo hemodinamica. Dentre as comorbidades
relacionadas a neutropenia febril foram identificadas infeccdo do trato urinario e
ulceracbes agressivas e dolorosas na cavidade bucal, morfologicamente

semelhantes aquelas descritas na literatura, encontradas em pacientes com
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neutropenia ciclical’. Além de portadora de ADB, encontra-se em uso cronico de
diversos medicamentos como Prednisona, Ciclosporina A, Deferasirox e
Eritropoietina. Existe na literatura um relato de 6bito por agranulocitose induzida
pelo agente quelante deferiprone em uma paciente de 10 anos de idade?%?3. O
Deferasirox é considerado um medicamento quelante eficaz e seguro para o controle
da sobrecarga de ferro?43637.38 sendo relacionado a agranulocitose somente quando
utilizado em altas doses®.

No manejo da neutropenia, o principal objetivo é o diagndstico e a eliminacao
dos processos infecciosos. Pacientes com neutropenia febril requerem tratamento
com antibiético de amplo espectro por longo prazo, de acordo com o agente
etioldgico?’?82°. Casos graves exigem internacdo hospitalar, isolamento protetor,
cuidados rigorosos com a antissepsia, além de cuidados especiais com a dieta e
com a saude bucal®’. No presente relato, a paciente apresentou neutropenia grave,
infeccdo urinaria e ulceracdes crateriformes e dolorosas na mucosa bucal. A
internacdo hospitalar permitiu a antibioticoterapia endovenosa para debelar a
infeccdo urinaria, o uso de Filgrastima, para promover o aumento rapido dos
neutréfilos e as transfusGes sanguineas até alcancar o equilibrio hemodinamico?’.
No manejo das lesfes orais, foi utilizado bochecho com clorexidina aquosa 0,12% a
cada 12 horas para evitar infeccdo secundaria das ulceracdes, Lidocaina solucéo
topica spray a 10 % para controle da dor e permitir a alimentacéo, laserterapia diaria
para auxiliar na analgesia e acelerar a cicatrizacao.

Os tratamentos especificos para aumentar o numero absoluto de neutrofilos
incluem corticosteréides, imunoglobulinas intravenosas e plasmaferese, indicados
em pacientes com complicagdes infecciosas graves?’. Os fatores de crescimento da
linhagem mieldide (G-CSF- Filgrastima/Lenograstima e o GM-CSF-Molgramostima),
estimulam a proliferacdo de células precursoras neutrofilicas e ativam funcdes
fagociticas e citotoxicas de neutréfilos maduros. Dentre os efeitos benéficos do G-
CSF podem ser citados: o0 aumento do numero de neutréfilos, a reducdo do tempo
de neutropenia, do nimero de infecgbes e de internacdes hospitalares?®3°, A
Filgrastima provoca um aumento rapido de neutréfilos circulantes, determinado o
desaparecimento de ulceracdes orais resultantes da neutropenia?.

Um relato de dois casos de pacientes com ADB descreve as condi¢cdes de
saude bucal dos portadores dessa sindrome. Foi observado grande acumulo de

biofilme devido & ma higiene bucal, porém, demais condi¢des periodontais estavam
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dentro dos limites de normalidade. A literatura que relaciona achados bucais nos
pacientes ADB € escassa. Dentre os achados bucais e dentais relatados estdo
gengivite grave, mdltiplas lesdes de cérie, dentes supranumerarios, terceiros
molares retidos e erupcdo de dentes com obliteracdo da camara pulpar coronaria*?.
No presente caso a paciente apresenta bom controle mecéanico do biofilme, com
dentes integros, sem evidéncia de doenca periodontal. Atualmente encontra-se em
tratamento ortodontico.

Os tratamentos com corticosteroides, transfusbes sanguineas crénicas ou
TCTH sdo os preconizados até o momento®23. A sobrevida global dos pacientes,
conforme o banco de dados de ADB Norte Americano, é de 75,1% aos 40 anos de
idade, o que requer concentracdo de esforcos na busca de novas alternativas que
aumentem as taxas de sobrevivéncia com a reducéo das complicagdes associadas a
essas terapias®1823,

Os avancos cientificos estdo expandindo a lista de potenciais
tratamentos®'823, Para o tratamento da ADB, a paciente deste relato encontra-se em
uso cronico de Ciclosporina A, 200 mg/dia; Deferasirox, 4 comprimidos ao dia;
Eritropoetina, 8000 Ul trés vezes na semana, Prednisona 40 mg/dia, transfusdes
sanguineas semanais, além de medicacdes de suporte como Acido folico,
Flunarizina, Aciclovir, Omeprazol e outros, de forma eventual.

Uma das indicacGes para o TCTH € a dependéncia transfusional, sendo o
Unico tratamento definitivo para as manifestacbes hematoldégicas da ADB. O
Consenso de 2008 recomenda que o TCTH seja o tratamento de eleicdo para
pacientes com até 10 anos de idade. Acima dessa idade, a conduta é recomendada
apenas para citopenias envolvendo outras linhagens além da eritréide,
mielodisplasia ou leucemia mieléide aguda?®. Transplantes de medula éssea com
doadores aparentados sdo descritos com resultados favoraveis, sendo importante a
minuciosa avaliacdo devido ao risco de ADB familiar e ao dificil diagnosticot:"816.22,
Neste caso a paciente foi avaliada pela equipe da responsavel pela hematologia,
juntamente com a equipe de TCTH, sendo contraindicado o transplante nesse
momento. Segundo a literatura, o TCTH é adiado, aguardando-se por uma possivel
remissdo em resposta a outras terapéuticas®4??, No entanto, o mecanismo de
remissdo permanece desconhecido®. Um estudo concluiu que o transplante antes de
multiplas transfusdes reduz a sobrecarga de ferro, melhorando a recuperacdo dos

neutréfilos e das plaguetas apés o TCTH?.
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3.4 CONCLUSAO

O Estomatologista deve estar atento para as condi¢des gerais de saude dos
pacientes, considerando que algumas lesGes bucais podem estar relacionadas a
eventos sistémicos. A partir do relato de caso e da revisédo de literatura, concluimos
que as ulceracdes bucais apresentadas ndo estavam diretamente relacionadas a
ADB, e sim a neutropenia, uma comorbidade que se manifestou pela primeira vez
nessa paciente.

A descricdo das manifestacdes bucais relacionadas com ADB na literatura é
escassa, sendo importante o relato de eventos estomatoldgicos nesses pacientes,
estabelecendo-se a relacdo com o quadro clinico como um todo.

O Estomatologista desempenha um papel importante na equipe
multidisciplinar que acompanha pacientes com neutropenia, na investigacao de
focos infecciosos ocultos. Com a resposta inflamatdria diminuida, pode ocorrer febre
de origem desconhecida, sendo importante o diagnostico e tratamento precoce. O
paciente ADB é mais propenso a desenvolver doencas malignas, devendo estar em
acompanhamento estomatolégico frequente.

O monitoramento odontologico periddico e focado na prevencédo é importante,
reduzindo a necessidade de procedimentos invasivos que exijam resposta
inflamatéria e reparo tecidual. Se houver necessidade de procedimentos
odontologicos invasivos, o0 planejamento deve ser feito junto a equipe da
Hematologia elegendo o periodo de estabilidade hemodinamica para a intervencéo,

com suporte hospitalar para gerenciar possiveis complicagdes.
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MANUSCRITO 2

Esse artigo serd submetido a Revista Ciéncia & Saude Coletiva, classificada com a
categoria B1 no Qualis/Capes.

4 O IMPACTO DO CONTEXTO FAMILIAR E SOCIAL E DA REDE DE ATENCAO
NO CUIDADO DE UMA DOENCA RARA: ANEMIA DIAMOND-BLACKFAN

RESUMO

As doencas congénitas vém apresentando relevancia crescente como causa
de sofrimento e prejuizo a saude e a qualidade de vida da populacdo, podendo-se
considerar que cerca de 5% dos nascidos vivos apresentam alguma anomalia,
determinada total ou parcialmente, por fatores genéticos. Ja as doencas raras sao
definidas como condi¢cdes anormais com danos ou alteracdes no estado de saude e
gue ocorrem com pouca frequéncia. A Anemia Diamond-Blackfan (ADB) constitui
uma doenca genética rara, heterogénea, de dificil diagnostico, manifesta-se
geralmente na infancia, € caracterizada por anemia grave, reducao ou auséncia dos
progenitores eritroides, resultando na faléncia da medula éssea, sendo a sua
evolucao clinica imprevisivel com complicacbes frequentes e graves. Esse trabalho
relata o caso clinico com a historia narrativa de uma paciente com ADB, que foi
atendida pela equipe da Estomatologia do Hospital de Clinicas de Porto Alegre
(HCPA), com ulceracfes na cavidade bucal, resultantes de complicacdes da doenca,
com o objetivo de identificar o impacto da doenca rara na vida da paciente e de sua
familia, as linhas de cuidados, os vinculos com as equipes de saude da Atencéo
Basica (AB) e da Atencdo Terciaria representada pelo HCPA e observar as
estratégias desenvolvidas pela mesma para conviver com as limitacdes que a
doenca lhe impde. Foram utilizadas informacg@es coletadas no prontuario eletrénico
do HCPA e, como instrumento de pesquisa uma entrevista semi-estruturada

elaborada individualmente e aplicada para cada um dos trés participantes.
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ABSTRACT

Congenital diseases are showing increasing relevance as a cause of suffering
and damage to health and people's quality of life and can be considered that about
5% of live births have some abnormality determined wholly or partly by genetic
factors. Already rare diseases are defined as abnormal conditions with damage or
changes in es-tado health and that occur infrequently. Diamond-Blackfan Anemia
(D.B.A) is a rare, heterogeneous genetic disease difficult to diagnose, is usually
manifested in childhood, it is characterized by severe anemia, reduction or absence
of erythroid progenitors, resulting in bone marrow failure, to be his unpredictable
clinical course with frequent and severe complications. This paper reports the clinical
a case with the narrative history of a patient with ADB, which was attended by staff of
Stomatology of Porto Alegre Clinical Hospital , with ulcerations in the mouth, resulting
from complications of the disease, in order to identify the impact of rare disease in
the life of the patient and his family, the lines of care, the links with the health teams
of Primary Care (AB) and Tertiary Attention represented by Porto Alegre Clinical
Hospital and observe the strategies developed by the same to live with the limitations
the disease imposes. Information gathered was used in the electronic medical
records of the HCPA, and as a research tool semi-structured interviews individually

developed and applied to each of the three participants.

KEYWORDS:

Primary:Diamond Blackfan Anemia.
Secondary:  Corticosteroids. Chronic  blood transfusion. Chelation.
Neutropenia. Late diagnosis. Oral Manifestations. Public Health policies. Rare

diseases. Care lines.
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4.1 INTRODUCAO

A Organizacdo Mundial da Saude diz que gozar do melhor estado de saude
possivel constitui um direito fundamental de todo o ser humano?!. A Constituicdo
Federal de 1988 reafirma o direito, garante o acesso universal, igualitario e integral
para a promocao, protecdo e recuperacdo da salde?. A Lei 8 080 regulamenta as
acOes e servicos de saude nacionais, assegura como direito fundamental do ser
humano, sendo dever do Estado garantir a formulacdo e execucdo de politicas
econdmicas e sociais que visem a reducéo de riscos de doencas e outros agravos®.

S&o0 objetivos do Sistema Unico de Satde (SUS): a identificacdo dos fatores
condicionantes e determinantes da saude, a formulacdo de politica de saude e a
assisténcia integral®.

Antes mesmo da Lei 8 080 ja se falava, de forma mais incipiente, sobre os
direitos individuais e sociais das pessoas portadoras de deficiéncias, previstos na Lei
7 853 de outubro de 1989. Nesse documento ja se apresentava a necessidade de
acOes preventivas, como planejamento familiar e aconselhamento genético, e
identificacdo precoce de doencas causadoras de deficiéncia, bem como a criacdo de
uma rede de servigos especializados em reabilitacédo, habilitacdo e desenvolvimento
de programas de saude voltados para as pessoas portadoras de deficiéncia que
promovam a integracéo social®.

As Politicas Publicas Saude tém passado por intensas alteracfes desde o
inicio de sua construcdo até o seu formato atual. Resultam de reformas legais,
administrativo-financeiras, mas também de foco e paradigma de suas institui¢coes,
desencadeadas pela evolugdo propria das organizacdes, pelas transformacdes
sociais, politicas, culturais e econdmicas por que passaram o governo, a sociedade
e a economia brasileira®.

A formulacéo de politicas publicas constitui-se no estagio em que 0s governos
democraticos traduzem seus propositos e plataformas eleitorais em programas e
acdes que produzirdo resultados ou mudancas no mundo real®. Os usuarios dos
servicos e sistema de salude também atuam na politica através de suas
organizacfes: movimento popular de saude, associacdes de bairro, organizacdes
ndo-governamentais, religiosas e outras’.

As Conferéncias de Saude sdo as instancias maximas de decisdao para a

formulacéo e reformulacdo da politica de saude. Sao realizadas nos trés niveis de
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governo. Tém composicdo paritaria de usuarios e prestadores de servicos com
representacdo dos trabalhadores e gestores do SUS’.

Somente em 2009 foi instituida a Politica Nacional de Genética Clinica, com o
objetivo de organizar uma linha de cuidados integrais (promocg&o, prevencao,
tratamento e reabilitacdo) que perpasse todos os niveis de atencdo, promovendo,
dessa forma, a atencdo por intermédio de equipe multiprofissional, com atuacéo
interdisciplinar; definir critérios técnicos minimos para o funcionamento dos servigos
qgue realizam os procedimentos em genética clinica; incentivar a realizacdo de
pesquisas e projetos estratégicos destinados ao estudo e incorporacdo de
tecnologias na area de genética clinica; qualificar a assisténcia e promover a
educacdo permanente dos profissionais de saude em conformidade com os
principios da integralidade e da Politica Nacional de Humanizacgdo (PNH) .

A assisténcia qualificada deve envolver a garantia do acesso adequado e
oportuno as acdes e servicos de saude e a capacidade de responder as
necessidades dos usuarios, sendo a integralidade a chave para atingir a qualidade
almejada. As préticas de cuidado devem priorizar a resposta ao sofrimento das
pessoas ou evita-lo. E esse o desafio de um SUS mais humano, das politicas
voltadas para transformacGes das préaticas e também, da Politica de Humanizagao®.

O SUS tem assumido papel ativo na reorientacdo das estratégias e modos de
acompanhar a saulde individual e coletiva. Para tanto, a Atencdo Basica cumpre um papel
estratégico na dindmica de funcionamento do SUS, com o propésito de relacbes continuas
com a populacdo priorizando a atencdo integral, de qualidade, resolutividade e o
fortalecimento da autonomia das pessoas no cuidado a saltde!®. Exemplo disso é a
implementacéo da recente Portaria n® 199 de 2014 que traz os principios e as diretrizes para
a atencéo Integral as pessoas com doencas raras*'.

As doencas congénitas vém apresentando relevancia crescente como causa
de sofrimento e prejuizo a saude e a qualidade de vida da populacdo e consistem
em anomalia funcional ou estrutural do desenvolvimento. Pode-se considerar que
cerca de 5% dos nascidos vivos apresentam alguma anomalia do desenvolvimento,
determinada, total ou parcialmente, por fatores genéticos. A proporcao de avaliacédo
neonatal desses pacientes por especialistas em genética é muito baixa, acarretando
diagnosticos tardios, condutas e tratamentos inadequados, complicagbes e

intercorréncias que podem gerar maiores custos ao sistema de salde brasileiro23,
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As doengas raras sao definidas como condigbes anormais com danos ou
alteracbes no estado de saude e que ocorrem com pouca frequéncia. No Brasil,
considera-se rara a doenca que afeta 65 pessoas ou menos em cada 100.000
individuos!'*41516 Devido a condicdo rara, estas doencas sdo de dificil diagnoéstico,
configuram condi¢des graves, cronicas, degenerativas, progressivas, que constituem
sofrimento, risco de morte e necessidade de um tratamento continuo*316,

A Anemia Diamond-Blackfan (ADB) constitui uma doenca genética rara,
heterogénea, de dificil diagnostico, caracterizada por anemia grave, reducdo ou
auséncia dos progenitores eritroides, resultando na faléncia da medula
6sseal’ 181920 A etiologia € desconhecida, manifesta-se, geralmente, na primeira
infancial’21.2223.24.252627 ' mas pode se apresentar e/ou ser reconhecida em outras
faixas etarias?®. A natureza hereditaria ressalta a importancia da avaliacdo familiar e
aconselhamento genético, ao passo que 40-45% dos casos de ADB apresentam
heranca autossémica dominante?0:2%:30,

Alguns pacientes portadores de ADB podem apresentar anomalias fisicas
congénitas tais como deformidades craniofaciais, cardiacas, genito-urinarias e de
membros superiores'’18.20.21.2231 ° A corticoterapia constitui a base do tratamento da
ADB!"?1, A transfusdo sanguinea é utilizada no periodo do diagnéstico e de forma
cronica a partir do momento em que o0 paciente ndo responde ao tratamento com
corticosteroides'”*832, O paciente com ADB e politransfundido deve receber sangue
deleucotizado e irradiado'’. O transplante de células-tronco hematopoiéticas (TCTH)
é o tratamento considerado curativo da ADB"?13132 sendo geralmente adiado,
aguardando-se por uma possivel remissdo em resposta a outras terapéuticas®:. A
evolucao clinica da ADB é imprevisivel, as complicacbes sdo frequentes e graves,
em sua maioria relacionada ao tratamento, devido ao uso cronico de esteroides,
sobrecarga de ferro, infec¢cdes e efeitos adversos relacionados ao transplante. Estes
pacientes apresentam maior risco de desenvolver doencas malignas, tumores
s6lidos e neoplasias hematoldgicas3!.

O Protocolo Clinico de Diretrizes Terapéuticas (PCDT) da Secretaria de
Assisténcia a Saude (SAS) que trata de Aplasia Pura da Série Vermelha esta
estabelecido pela Portaria SAS/MS N° 227 de 20104 Os tratamentos de algumas
doencas genéticas raras vém sendo assumidos pelo Ministério da Saude (MS)

regulamentados através de portarias especiais. O processo € lento e dificil, envolve
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a mobilizacdo tanto de familiares, como dos proprios pacientes, apoiados pela
Constituicdo Federal*33435,

A recente Portaria n°® 199 de 2014 traz os principios e as diretrizes para a
atencdo Integral as pessoas com doencas raras. A linha de cuidado voltada as
pessoas com doencgas raras é constituida pela Atencdo Béasica (AB), ou seja, a porta
de entrada tanto para o paciente como para a familia ao Sistema Unico de Salde
(SUS); Atencado Domiciliar; Atencdo Especializada: Ambulatorial e Hospitalar;
Centros Especializados em Reabilitacdo, Habilitacdo e Aconselhamento Genético®.

Inicialmente, a AB deve reconhecer o perfil do paciente candidato a portador
de doenca rara e promover o encaminhamento para os Servicos de Atencao
Especializada ou Centros de referéncia em Doencas Raras para investigacéo
diagnéstica e definicdo do tratamento®®. Além disso, a AB também deve oferecer
consultas médicas para avaliagdo e eventual encaminhamento para Centros de
Referéncia em doencas raras ou ao aconselhamento genético, bem como
acompanhamento multiprofissional e Projeto Terapéutico Singular (PTS). O individuo
e sua familia devem ser acompanhados no seu territorio pela equipe da AB, durante
e apods o processo de definicdo diagndsticas®.

A proposta da clinica ampliada desvia o foco do cuidado centrado no médico,
entendendo que outros profissionais de saude também exibem atuac&o clinica
dentro da equipe multidisciplinar, interagindo com os usuarios e buscando sua
participacdo e autonomia no PTS?®'. A Clinica Ampliada propde que o profissional de
saude desenvolva a capacidade de ajudar as pessoas, ndo sO a combater as
doencas, mas a transformar-se, de forma que a doencga, mesmo sendo um limitante,
ndo a impeca de viver outras coisas na sua vida®’.

O papel dos atores do sistema de saude € promover o bem estar e a saude
do individuo como um todo, sendo importante a formacdo de vinculo com o usuario
e familiares, permitindo uma maior aproximacao e confianca para identificacdo e
desfecho dos noés criticos e acesso as informacGes detalhadas que facilitem a
instituicdo de préticas de cuidado e o envolvimento do individuo com o autocuidado
efetivo®’. A andlise das trajetérias dos usuarios e seus dramas relacionados a saude
pode alimentar nossos esfor¢cos de instituir novos arranjos e novas praticas para dar
uma resposta amenizando ou evitando o seu sofrimento®.

Esse trabalho relata o caso clinico com a historia narrativa de uma paciente

com ADB, que foi atendida pela equipe da Estomatologia do Hospital de Clinicas de
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Porto Alegre (HCPA), com ulceragcbes na cavidade bucal, resultantes de
complicacdes da doenca de base, bem como a analise da sua trajetdria na Rede de
Atencdo a Saude dentro do SUS e os entraves no estabelecimento do diagnéstico e
tratamento de uma doenca rara. Considera, ainda, o sofrimento cotidiano da
paciente e os conflitos que se formam no nucleo familiar no convivio com as
limitacdes que o tratamento de uma doenca rara impoe.

Para avaliar as repercussfes da doenca no cotidiano da paciente e da familia,
foi realizada a narrativa do seu processo de adoecimento, do cuidado recebido e das
experiéncias vivenciadas pela mesma, pelo familiar que a acompanha, assim como
o relato de um trabalhador que representa a AB do Municipio de origem da usuéria.

O relato de caso foi feito a partir de informacdes coletadas no prontuario
eletronico do HCPA e da histéria narrativa baseada em entrevista semi-estruturada
realizada com a paciente, sua cuidadora e um representante do Servi¢go publico de
saude do Municipio de Sao José do Norte.

A abordagem narrativa constitui uma ferramenta essencial na construcao de
significados para a existéncia humana e demonstram a importancia do seu uso
como forma de descrever experiéncias vividas, especialmente em relacdo ao
adoecimento®. A ferramenta tem sido utilizada na Saude Coletiva com grande
relevancia e com resultados promissores na investigacdo, correlacionando as
experiéncias de vida descritas em primeira pessoa (intransferiveis), tanto quando
gueremos saber como foi viver determinada forma de adoecer, os percursos dos
pacientes e suas percepc¢des, quanto com a importancia e a necessidade de sua
adaptacao para o campo das politicas e das praticas, no sentido de contribuir para
formar servicos mais flexiveis as necessidades dos usuarios e que incorporem
construtivamente as experiéncias e os aprendizados de seus trabalhadores®e.

Assim, este trabalho tem como objetivo identificar o impacto desta doenca
rara na vida da paciente e de sua familia, a linha de cuidado, os vinculos
estabelecidos com as equipes de saude da AB e com a Atencdo Terciaria
representada pelo HCPA bem como observar as estratégias desenvolvidas pela
paciente para amenizar o sofrimento que a doenca lhe imp&e. Para isso, foi utilizada
como instrumento de pesquisa uma entrevista semi-estruturada elaborada

individualmente e aplicada para cada um dos trés participantes.
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4.2 RELATO DE CASO COM A HISTORIA NARRATIVA

P.M.S., sexo feminino, 20 anos, parda, filha de pais separados, baixa
escolaridade, trés irmdos paternos, reside com a mae no municipio de Sao José do
Norte, no interior do Rio Grande do Sul. Apresenta anemia cronica desde a primeira
infancia, encontrou muitas dificuldades na obtencdo do diagnéstico e tratamento
adequados. Apds longo periodo de avaliagdes clinicas tanto em sua cidade e regido
como na capital do Rio Grande do Sul, chegou ao HCPA onde permanece em
acompanhamento até o momento.

Conforme os registros do prontuério eletrénico do HCPA, a paciente foi
esplenectomizada em 2004, no municipio de Rio Grande, devido a hipdtese clinica
de Anemia Hemolitica Autoimune e permaneceu com anemia crbnica apos a
cirurgia, passando a doenca de base a ser investigada novamente. A partir de 2008
permaneceu em acompanhamento paralelo nesta cidade e no HCPA. Em 2009 as
hipéteses levantadas para definir a doenca de base foram Anemia Fanconi (AF) e
Anemia Diamond-Blackfan (ADB), sendo que a investigacao clinica descartou AF em
2012, prevalecendo o diagnostico de ADB. A paciente, politransfundida, permanece
em uso cronico de Quelante, Corticoide, Ciclosporina A e Eritropoetina com pouca
resposta, permanece em acompanhamento semanal no HCPA. Por vezes manifesta
intolerancia ao tratamento, questiona a possibilidade de TCTH que, segundo a
equipe da Hematologia, ndo esta indicado nesse momento.

Em 2014 apresentou neutropenia febril e ulceracdes dolorosas na cavidade
bucal, limitando a funcdo mastigatéria e foi encaminhada ao ambulatério de
Estomatologia do HCPA através de solicitacdo de consultoria interna, visando o
diagndstico e tratamento adequado ao caso. Apresentava ainda infeccdo do trato
urinario e permaneceu internada recebendo antibioticoterapia durante 15 dias. Além
da neutropenia apresentava quadro de anemia grave e persistente e durante a
internacdo recebeu varias transfusbes sanguineas até a completa recuperacéo.
Nesse periodo foi acompanhada diariamente pela equipe da Estomatologia, até a
resolucdo completa das lesBes. Além das manifestacdes clinicas, foi possivel
identificar a rotina desgastante da paciente no convivio com uma doenca rara, grave,
gue requer tratamento constante e dedicagao exclusiva da mesma e da familiar que

a acompanha em sua trajetoria.
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Atualmente realiza transfusdo sanguinea semanalmente, encontra-se em
controle de sobrecarga de ferro, entre outros controles clinicos gerais. Para receber
as transfusdes, o sangue precisa de preparos (deleucotizagéo e irradiacdo) que néo
sdo disponibilizados nos centros de Hematologia localizados proximo do seu
domicilio, sendo o HCPA, a referéncia mais préoxima. O esquema de tratamento
requer o deslocamento semanal para Porto Alegre, onde permanece trés a quatro
dias por semana, periodo em que fica alojada na Casa de Apoio do Hospital.

4.3 DISCUSSAO

A Organizacdo Mundial da Saude (OMS) define a saude como um estado de
completo bem-estar fisico, mental e social, ndo apenas auséncia de doencgal, campo
idealizado e muitas vezes distante do cotidiano do individuo. No entanto, outros
autores tentam se distanciar dessa defini¢cdo, incorporando aspectos direcionados a
gualidade de vida, felicidade, otimismo, esperanca e seus determinantes, acesso e
direito a salde, educacao, cultura, emprego e lazer®.

As nocdes de doenca e de saude permitem outras interpretacdes, atribuindo
um sentido mais positivo ao estado saudavel, sendo que a saude pode ser
representada por um processo de adaptacdo do sujeito, na sua globalidade pensada
como bem-estar e qualidade de vida, e ndo simplesmente como auséncia de
doenca. Nesse contexto a saude deixa de ser um estado estatico, biologicamente
definido, para ser compreendida como um estado dinamico, socialmente produzido®.
Proporcionar saude significa, além de evitar a doenca e prolongar a vida, assegurar
meios e situacBes que ampliem a qualidade de vida, ou seja, ampliem a capacidade
de autonomia e o padrdo de bem-estar que, por sua vez, sdo valores socialmente
definidos®. A partir do relato da paciente na entrevista, pode-se identificar essa

subjetividade relacionada a definicdo de saude.

[Paciente] “[...] me considero uma pessoa normal e com
boa saude, que apenas ndo produz todas as células
sanguineas direitinho [...]”

Isto apesar de conviver com as limitagoes impostas pela doenca e depender

semanalmente de um cuidado especializado em hospital distante de sua residéncia.
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Algumas doencas graves acabam se tornando a preocupacédo central na vida
do usuério, a autonomia diminui e a rotina de consultas e exames acaba se tornando
a atividade central na vida da pessoa. A equipe de salde deve preocupar-se em
adequar as propostas terapéuticas aos investimentos afetivos do usuario como
permitir e viabilizar atividades de lazer ou que melhore a autoestima do paciente,
para que a doenca e o tratamento ndo se tornem o objetivo central da sua vida®’. E
necessario agir contra a doenca e ndo contra o doente. Quando a doenca impede
individuos de fazerem parte da vida coletiva, sado rejeitados e muitas vezes
condenados a um fim prematuro, sendo considerados mortos socialmente, mesmo
antes de estar morto fisicamente®’. Nesse caso, a partir da entrevista verificou-se um
sentimento de revolta quando a paciente era impedida de estar com 0s amigos por
limitacbes relativas a sua doenca, percebendo-se a necessidade das relacdes
interpessoais para uma boa qualidade de vida. Identificou-se uma situagdo de
intolerancia em que foi negado o beneficio do transporte escolar especial porque a
paciente desfrutava momentos de lazer com os amigos, frequentava eventos sociais
e para isso sua doenca néo era uma limitacdo. Esse fato ndo foi reconhecido como
parte do processo de cuidado, capaz de aumentar a motivacdo, promover
autonomia, contribuir no processo de comprometimento e dedicacéo a rotina intensa

de tratamento.

[Paciente] “[...]Jo que interfere no dia-a-dia, que me deixa
chateada e que ndo gosto muito € que as vezes as
minhas amigas saem para algum lugar e eu ndo posso
porque eu tenho isso e aquilo... Mas porque que eu nao
posso? Porque comigo isso? Eu sou uma pessoa normal
gue nem as outras, entdo as vezes eu nao gosto muito,
fico brigando por qualquer coisa, porque na verdade eu
nao aceito, porgue justo comigo acontece issol...]”

Prescricdes arbitrarias e rigorosas podem reduzir a participacdo do paciente
no tratamento. Como meio de garantir esta participacdo € necessario que o individuo
conheca sua doenca, entenda a necessidade do tratamento e se comprometa com a
adesdo a terapéutica instituida®. Principalmente em se tratando de doencas
crbnicas ou muito graves, os resultados positivos dependem da participacdo da
pessoa doente. Essa participagdo ndo pode ser entendida como uma dedicacéo
exclusiva a doenga, mas sim uma capacidade de "inventar-se" apesar da doenga. O

profissional deve dedicar-se ndo somente para combater a doenca, até mesmo
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porque algumas doencas ndo tém cura, como o caso das doengas geneéticas e
doencas raras, € preciso tornar possivel a vivéncia das experiéncias cotidianas sem
que a doenca constitua uma limitacdo®’. Analisando-se o prontuario eletrénico do
HCPA, verifica-se através dos registros um esforco por parte da equipe, em
estimular a paciente a assumir a autonomia de sua vida e da sua rotina de
tratamento. Isso decorreu a partir da observacao de que a mae apresentava uma
condicao fisica e psicoloégica vulneravel. Tal situacdo, quando ocorre,
frequentemente compromete o sucesso das medidas de suporte psicolégico e
promocédo de independéncia e superacdo da paciente com relacdo a sua propria
condicao de saude. A preocupacdo da equipe esta relacionada ao fato de que a
mae, por sua vez, ndo permite que a paciente assuma o comando pelo seu
tratamento. Tal situagdo evidencia a necessidade de um olhar mais amplo
abrangendo o contexto social em que o0 paciente esta inserido na elaboragcdo e
pratica do cuidado.

A Clinica Ampliada propde que os profissionais de saude desenvolvam a
capacidade de ajudar a pessoa ndo s6 a combater a doenca, mas a transformar-se,
de forma que a doenca, mesmo sendo um limite, ndo a impeca de viver outras
coisas na sua vida®’. A porta de entrada do usuario no SUS é a AB, seja qual for a
necessidade de saude inicial. Todos os profissionais devem estar familiarizados com
as linhas de cuidados existentes para que sejam capazes de coordenar a trajetoria
do paciente dentro da Rede de Atencdo a Saude, formando com ele, um vinculo
consistente e tornando-o capacitado para participar ativamente do processo do
cuidado. A partir do relato da paciente, o vinculo com a Estratégia de Saude da
Familia (ESF) de referéncia se d&, basicamente, através das visitas domiciliares
periddicas da agente comunitaria de saude, informacao confirmada pelo profissional
da AB. Esta refere que, apesar de ter as portas abertas na ESF, a paciente pouco
acessa a unidade, e em geral comparece quando precisa solicitar o transporte para
Porto Alegre. Seu acompanhamento se da, portanto, inteiramente na atencéo
terciaria, pois segundo o profissional da AB, o servico de saude do municipio nao
comportaria as necessidades de saude da paciente devido a complexidade e
especificidade do tratamento. E importante salientar que a AB desconhece o fato de
a mae da paciente encontrar-se em tratamento psiquiatrico.

As doencas raras sdo de dificil diagndstico e se caracterizam por serem

graves, crbnicas, degenerativas, progressivas, constituirem risco de morte e
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necessidade de um tratamento continuo. Os diagndsticos tardios resultam em
condutas e tratamentos inadequados, complicagdes e intercorréncias que podem
gerar maiores custos ao sistema de saude!?1316 e trazem grande sofrimento aos
portadores das doencas raras, visto o tempo percorrido por essas pessoas até o
diagnostico e tratamento. Porém, o atendimento em genética ndo esta totalmente
ausente no SUS, existe desde 1989, representado pela Politica Nacional de Saude
da Pessoa com Deficiéncia, com a lei 7.853/1989 que dispde sobre o apoio e 0s
cuidados a saude da pessoa com deficiéncia e cria uma rede de servicos
especializados em habilitacédo e reabilitacdo***.

O Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN) contempla informacdes
genéticas e vem sendo inserido de forma eficaz no pais?>. O PNTN permite a
deteccédo e o tratamento precoce de doencas como: Fenilcetondria; Hipotireoidismo
Congénito; Doencas Falciformes e outras Hemoglobinopatias; e Fibrose Cistica, por
meio de testes seguros e confiaveis, amenizando as repercussdes dessas doencas
para os portadores®#2, Hoje ja existe uma versdo ampliada, que permite identificar
mais de 30 doencas antes que seus sintomas se manifestem. Trata-se, no entanto,
de um recurso sofisticado e ainda bastante caro, ndo disponivel na rede publica de
saude®,

Os tratamentos de algumas doencas genéticas vém sendo assumidos pelo
MS regulamentados através de portarias especiais. O processo é lento e dificil,
sobretudo por questdes relacionadas ao custo elevado dos medicamentos, muitas
vezes, envolvendo agbes judiciais ou fortes “lobbies” por parte das familias,
apoiados pela Constituicdo Federal*32%, segundo a qual todos tém direito ao acesso
universal e igualitario as acdes e servicos de salde para sua promog¢ao, protecao e
recuperacdo®* estando assegurados os direitos das pessoas portadoras de
deficiéncias nos mais diferentes campos e aspectos, a ser provida pelo Estado®. A
saude €, sendo o primeiro, um dos principais componentes da vida, como simples
pressuposto de existéncia ou como condicédo para uma boa qualidade de vida®*.

Considerando as Leis n° 8.080, de 19 de setembro de 1990144 a Portaria n°
4.279/GM/MS, de 30 de dezembro de 2010 146, o Decreto n°® 7.508, de 28 de junho
de 2011%47; a Portaria n° 2.488/GM/MS, de 21 de outubro de 2011148, entre outras,
o Ministério da Saude publicou a Portaria 199, de 30 de janeiro de 2014. Esta
instituiu a Politica Nacional e definiu as diretrizes para Atengéo Integral as Pessoas

com Doencas Raras no ambito do Sistema Unico de Salde (SUS), bem como
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instituiu incentivos financeiros de custeio para 0s servigos especializados destinados
ao tratamento de pessoas com tais doengas*.

Essa politica foi um grande passo do Sistema Unico de Saide (SUS) rumo a
igualdade de acesso, ao acolhimento de pessoas com doencas raras, a reducdo de
morbimortalidade e das manifestacbes secundarias e a melhoria da qualidade de
vida de pessoas portadoras de doencas raras, por meio de acdes de prevengao,
diagnéstico precoce e atendimento multiprofissional e organizado de forma
transversal com as redes ja existentes no sistema'l!4. Esse avangco nas politicas
publicas de atencdo as pessoas com doencas raras foram resultados de um
movimento bastante pluralista que contou com a participacao efetiva dos pacientes
portadores de doencas raras e seus cuidadores refletindo uma premissa do SUS no
gue tange a participacéo popular nas politicas publicas de saude.

A ADB constitui uma doenca genética rara, heterogénea, caracterizada por
anemia grave, reducdo ou auséncia dos progenitores eritroides, resultando na
faléncia da medula éssea!”181920 As doencas raras sdo de dificil diagnostico e
caracterizam-se por serem graves, cronicas, degenerativas, progressivas,
constituirem risco de morte e necessidade de tratamento continuo, fazendo com que
pacientes e familiares se tornem social, econdémica e psicologicamente
vulnerareis®'%, No caso relatado, os pais da paciente passaram por um processo de
separacao logo apds seu nascimento. A mae sempre acompanhou a paciente nas
consultas médicas e internacdes hospitalares frequentes, estando por isso
impossibilitada de trabalhar. Com pouco recurso financeiro, contava com escassa
contribuicdo do pai, bem como visitas esporadicas. Os lacos familiares frageis e o
desgaste psicolégico de uma vida inteira voltada para o convivio com o tratamento
da doenca, incertezas com relacdo ao progndéstico e o sofrimento constante com o
risco da perda se refletem no fato de atualmente a mée da paciente encontrar-se em
acompanhamento psiquiatrico.

Enquanto ndo se estabelece o diagndstico e tratamento adequados, 0s
portadores de doencas raras, muitas vezes, tém seu quadro agravado, além de
perder qualidade de vida. Cerca de 80% das doencas raras sdo de origem genética,
muitas destas ndo possuem tratamento e demandam servi¢cos especializados de
reabilitacdo que promovam a melhoria da qualidade de vida!4*®. Identificou-se
algumas caracteristicas no caso descrito: A paciente, residente em um municipio do

interior do Rio Grande do Sul, distante 372 km de Porto Alegre, apresentava anemia
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grave desde os primeiros meses de vida e que nao respondia aos tratamentos
instituidos. Aos 10 anos de idade foi esplenectomizada, mantendo o quadro de
anemia grave apos o procedimento. Foi encaminhada ao Centro de Referéncia em
Doencas Hematoldgicas do Rio Grande do Sul, localizado no HCPA, onde ap6s
longo periodo de investigacao clinica foi estabelecido o diagnéstico de ADB.

A AB constitui uma pecga fundamental no processo de identificagdo das
doencas raras. Por ser a porta de entrada no sistema, pode incorporar estratégias
cruciais para a prevencdo dos defeitos congénitos'?. O diagnostico presuntivo da
deficiéncia, precocemente formulado por profissionais que atuam principalmente nos
servicos de saude de menor complexidade, é fundamental na orientacao da familia
para a busca de atencdo necessaria no local adequado e em tempo oportuno.

Os Servicos de Atencao Especializada e Servicos de Referéncia em Doencas
Raras sdo responsaveis por acOes diagnosticas, terapéuticas e preventivas as
pessoas com doencas raras ou sob risco de desenvolvé-las, de acordo com os dois
eixos assistenciais: apoiar os outros servicos de atencédo a saude no que se refere
ao cuidado da pessoa com doenca rara, participando sempre que necessario da
educacdo permanente dos profissionais de saude que atuam neste cuidado e
garantir a integralidade do cuidado e reavaliacdes periédicas!'. Observa-se que o
acesso aos servicos de genética é dificil, porém, quando obtido acaba criando um
“vinculo psicologico” do paciente e dos familiares com a instituicao, dificultando a
contra referéncia para o local de origem. Nao ha como viabilizar, nos servicos de
genética clinica, o acompanhamento periédico de todos os pacientes com defeitos
congénitos?. A paciente e a familiar entrevistadas gostariam de ter acesso ao
tratamento préoximo do domicilio, mas em contrapartida, é possivel identificar um
vinculo formado com a equipe que conduz o tratamento no HCPA quando relatam
sentimento de inseguranca em pensar no tratamento sendo conduzido por outra
equipe. Ao questionar o profissional da equipe da AB de referéncia da paciente
sobre a historia de saude e trajetéria da mesma na rede de atencdo a saulde,
observou-se que este profissional ndo tem essa informacédo, visto que esta no
servico ha menos de dois anos. Também este ndo soube dizer se existem outros
casos de doencas raras no municipio ou mesmo na regido de abrangéncia da ESF.
Mais uma vez ressalta-se o fato de a paciente ndo ter praticamente vinculo com a

AB, e o longo caminho a ser percorrido pela mesma quanto da identificagéo precoce
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dos pacientes com estas doencgas, diminuindo o sofrimento, as incertezas presentes
nos longos anos até o diagndstico e tratamento.

Muitas vezes h& recusa dos servicos basicos de salde em prestar
atendimento aos pacientes portadores de doencas raras, alegando
“‘desconhecimento” sobre a condigdo. O diferencial do geneticista em relagdo a
outros profissionais médicos é o estabelecimento do diagndéstico, fornecimento de
orientacbes prognésticas e recomendacbes para acompanhamento, além do
aconselhamento genético familiart'24550, Perguntou-se ao profissional da AB sobre
a ocorréncia de Programas de Educacao Permanente disponiveis, este informou que
eventualmente sdo realizadas capacitacbes, porém, as reunides com 0S
coordenadores de equipe sado mais frequentes e que utilizam também o Telessaude.
Considera-se a importancia desta ferramenta como apoio no diagndéstico precoce
das doencas raras.

Além da necessidade de atencao a saude especifica associada a condi¢ao de
doenca rara e crbnica, o cidaddao pode ser acometido por doencas e agravos
comuns aos demais, necessitando, portanto, de outros tipos de servicos além
daqueles estritamente ligados a sua deficiéncia. Nesse sentido, a assisténcia a
saude deve ser assegurada na rede de servicos, nos diversos niveis de
complexidade e de especialidades médicas®. Essa realidade se reflete no caso
relatado, a paciente € encaminhada via consultoria interna dentro do HCPA para
servicos como psicologia e nutricdo, sendo percebidas em relatos do prontuario
eletrénico, diversas faltas nas consultas agendadas, bem como pouca efetividade e
adesdo da paciente as condutas estabelecidas. O acompanhamento dessas
necessidades no municipio de origem permitiria uma aproxima¢ao da paciente com
os profissionais da AB, facilitando a formacéao de vinculo, melhorando a qualidade de
vida, a autoestima, além de possibilitar a elaboracdo de estratégias de
corresponsabilizacdo da paciente com o proprio tratamento. Segundo o profissional
da AB, o municipio ndo possui Nucleo de Apoio a Saude da familia (NASF). Quando
existe a necessidade de assisténcia psicolOgica, o paciente é referenciado para o
Centro de Atencdo Psicossocial (CAPS), ja os servicos de nutricdo sao
estabelecidos a partir de contratos feitos pelo municipio através da compra de
servigos, o que dificulta a formagdo de vinculo. Questionada sobre a demanda e
existéncia de fila de espera, ndo soube informar sobre 0 acesso a esses servigos por

gue a regulacao é feita pela gestdo da Secretaria de Saude Municipal.
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ApoOs a investigacdo, com ou sem diagnoéstico conclusivo e uma vez tracadas
as estratégias de acompanhamento, deve ser fornecido um relatério completo para
gue o paciente possa ser monitorado préximo ao domicilio, o que oferece uma
melhor qualidade de vida ndo somente para este como também para o grupo
familiar. Os servigcos de referéncia podem ser consultados sempre que considerados
necessarios pelo usuario, sua familia ou equipe de saude responsavel pelo
acompanhamento!?. Nesse caso, a paciente é acompanhada integralmente no
HCPA e permanece trés a quatro dias da semana em Porto Alegre, alojada na Casa
de Apoio. A partir da entrevista identificaram-se diversas dificuldades como: viagem
longa; longos periodos longe de casa, a incerteza da vaga no alojamento da casa de
Apoio do HCPA, a falta de recursos para gastos pessoais. No entanto, cabe
considerar que a Casa de Apoio fornece alimentos, banho e roupa de cama entre
outros artigos de necessidade basica.

O individuo com doenca rara necessita de tratamento continuo devido a
condicdo de cronicidade implicando em altos custos. A analise do custo de vida
médio deve compreender, além do tratamento médico, servicos como fisioterapia,
fonoaudiologia, terapia ocupacional, educacdo especial ou inclusiva, perda da
produtividade por incapacidade ou morte e perda na arrecadacéao salarial familiar do
responsavel devido ao comprometimento do seu tempo como o0s cuidados
despendidos ao portador de doenca rara. A esse calculo deveriam também ser
adicionados 0s custos psicossociais, como trauma psicolégico da familia e
dificuldades de adaptacdo a sociedade, inclusive com grande risco de
desestruturacédo familiar'®. Identificou-se, a partir da histéria de vida da paciente, a
ocorréncia da rompimento de lacos familiares e dificuldades financeiras que se
mantém ao longo do tempo. Uma familia, originalmente com poucas posses e lacos
familiares frageis, convivendo com uma doenca rara e congénita que requer
tratamento cronico e frequente, se torna fragilizada. Essa vulnerabilidade associada
a falta de convivéncia familiar por conta dos deslocamentos longos e frequentes
para fora do municipio de origem e a impossibilidade do acompanhante de ter um
trabalho formal levou a perda da qualidade de vida e da independéncia financeira da
familia, que hoje tem o auxilio doenca como Unica fonte de renda desde o ano de
2003, que atualmente equivale a R$ 788,00.

Uma linha de cuidado que complementa a AB é a Atencdo domiciliar, essa

modalidade é caracterizada por um conjunto de acdes de promocdo a saude,
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prevencado e tratamento de doengas, bem como reabilitacdo prestada no domicilio,
de forma mais proxima a realidade do individuo. A Atengcdo Domiciliar articula-se
entre os pontos de atencdo a saude, potencializando a assisténcia ao paciente com
doencas raras por meio do cuidado compartilhado, de forma horizontal, promovendo
a corresponsabilizacdo dos casos pelas equipes de saude, envolvendo em um
territério as equipes de atencdo basica, equipes hospitalares, Unidades de Pronto
Atendimento e equipes ambulatoriais especializadas?®. A paciente e a familiar
relatam que o tratamento se d& inteiramente no HCPA. Na AB recebem apenas
visitas esporadicas da agente comunitéria de salde, sendo este o Unico vinculo com
ESF. Essa informacdo é compativel com o relato do profissional da ESF de
referéncia no municipio. A mae da paciente relata que em muitos momentos
recorreu diretamente ao prefeito para reivindicar os auxilios necessarios. Recebem
as medicacdes do Estado, mas nem sempre foi assim, foi preciso recorrer a justica
para obter alguns medicamentos que compde seu tratamento. A participacdo do
municipio no caso da paciente se da através do custeio dos deslocamentos para o
municipio de Porto Alegre, sendo que o0s gastos pessoais ficam sob
responsabilidades das usuarias. O profissional da AB ndo soube informar detalhes
sobre a participagcdo do municipio no custeio do tratamento, apenas estabelece o
contato entre a paciente e o servi¢co de Assisténcia Social.

A atencao domiciliar permitiria orientar e monitorar os cuidadores, familiares e
0 proprio paciente para o cuidado domiciliar, garantindo o autocuidado apoiado e
contribuindo para uma melhor qualidade de vida da pessoa com doenca rara no
ambiente familiar'. Os cuidadores, em geral pertencem a familia e ao circulo de
amigos das pessoas com doencas raras. As experiéncias de assistir uma pessoa
com essa caracteristica envolvem tanto o acompanhamento hospitalar como os
cenarios mais diversos da vida cotidiana. E comum que os cuidadores se sintam
estressados ou desgastados, com sentimento de impoténcia, preocupa¢ao, cansaco
e irritabilidade. Também € comum que a pessoa doente sinta angustia e culpa pela
situacdo. Apesar disso, a acdo de cuidar exercida pelos familiares ainda ndo recebe
0 destaque que merece nas Politicas Publicas. O cuidador € um ator
demasiadamente importante na vida das pessoas com doencas raras e deve ser
considerado quando se discute educacdo em saude e politicas de assisténcia
social®’. O autocuidado apoiado é uma importante ferramenta no sucesso do

tratamento, pacientes e cuidadores precisam ser esclarecidos sobre a doenga, as
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causas e as formas de gerenciamento das condi¢des cronicas no dia-a-dia. Muitas
vezes, a falta de esclarecimento abre espa¢o as crendices e mal entendidos que
podem comprometer o resultado das condutas terapéuticas que dependem da
colaboragcdo dos pacientes e cuidadores para serem efetivas. Na entrevista se
observa que a paciente tem uma ideia geral do que consiste a sua doenca,
possivelmente pela atuacao da equipe da atencdo especializada em dar informacdes
necessarias para que ela possa ter autonomia em relacdo a si mesma. Ja a mae,
apesar de receber as mesmas informacfes, tem dificuldade para entendé-las,
associando a causa a crendices como verminose.

As repercussdes das doencas raras afetam a qualidade de vida dos
portadores e de seus familiares/cuidadores, que acabam se tornando social,
econbmica e psicologicamente vulneraveis, principalmente por enfrentarem
preconceitos e a falta de um tratamento adequado'4. A presenca de uma crianca
com necessidades especiais na escola pode torna-la alvo de embaraco de todos se
houver falta de estratégia pedagogica e assisténcia especializada, porém, pode
fortalecer o grupo e aumentar a capacidade de reconhecer os diferentes, sendo um
estimulo educativo, cientifico e moral. Crianca sem preconceitos consolidados
reagem bem a tal situacdo®’, o que se verifica a partir das politicas de incluséo de
criancas portadoras de necessidades especiais nas escolas. A paciente descreveu
situacOes de desconforto na escola, quando os colegas de aula reivindicavam o0s

mesmos beneficios cedidos a ela como realizar prova em dias alternativos.

[Paciente] “... eu ndo gosto de ser diferente, doentinha, e
coitadinha e queria ser vista como uma pessoa normal’.

E de responsabilidade das trés esferas de gestdo a pratica do cuidado integral
aos portadores de doencas raras'. Compete ao Ministério da Saude prestar apoio
institucional as Secretarias de Saude dos Estados, do Distrito Federal e dos
Municipios no processo de qualificacdo e de consolidacdo da atencao ao paciente
com doenca rarall. O Estado define estratégias de inclusdo da atencdo e cuidado
integral aos portadores de doencas raras nos planos municipais e apoio técnico para
organizacdo e implantagdo desses cuidados!!. Ao Municipio compete: a pactuacéo
regional de agcbes e servicos necessarios, planejando e programando 0s mesmos a
fim de atender a populagdo e operacionalizar a contratualizagdo dos servigos,

qgquando ndo existir capacidade propria. Também programar acdes de qualificagéo
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para profissionais e trabalhadores de saude para o desenvolvimento de
competéncias e de habilidades relacionadas as acfes de prevencdo e de controle
das doencas raras*'.

Analisando a necessidade da incorporacao de Servicos de Genética médica
no SUS, o Ministério da Saude criou a Politica Nacional de Genética Clinica, atraves
da Portaria 81 de 2009, incorporando algumas das necessidades identificadas®>®2,
Dentre os objetivos dessa Portaria estdo: a organizacdo de linhas de cuidados
integrais envolvendo todos os niveis de atencdo e contando com uma equipe
multidisciplinar; a identificacdo dos determinantes e condicionantes dos problemas
de saude relacionados a doencas congénitas e geneticamente determinadas;
gualificar a assisténcia e promover a educacdo permanente dos profissionais de
saude envolvidos com a implantacdo e a implementacdo da Politica de Atencao
Integral em Genética Clinica®®*, em conformidade com os principios da integralidade
e da Politica Nacional de Humanizag&o®:.

As formulacdes de politicas publicas especificas para as Doencas Raras, nao
s6 no Brasil, como no mundo, sdo movimentos bastante modernos que, em grande
parte, deve-se a atuacdo social efetiva dos pacientes e de seus cuidadores4.
llustrando a participacdo da sociedade na elaboracdo de politicas publicas,
exemplificam-se através da atuacdo do Instituto Baresi, que consiste em um forum
nacional para associacoes de pessoas com doencas raras, deficiéncias e outros
grupos de minoria, buscando melhorar a qualidade de vida e a inclusdo social>?.

O Instituto tem como foco oferecer apoio administrativo, juridico, social aos
portadores de doencas raras e suas familias, facilitando o contato entre as
associacoes e grupos especificos relacionados a determinada patologia, deficiéncia
ou outra situacdo especifica. Possibilita a divulgacdo de noticias sobre as mesmas,
para associacfes, para a sociedade em geral e para a propria midia. Intermedia elos
entre associacdes especificas e hospitais, universidades e SUS para melhorar o
atendimento dos pacientes, incentivar a pesquisa cientifica das doencas raras e o
mapeamento destas no Brasil. Facilita a integracéo profissional, social e educacional
destas pessoas, inclusive internacionalmente®°.

No Brasil, o incentivo e investimento em pesquisa para o tratamento das
doencas raras é recente e se da de forma ainda timida, apesar de ter tido avancos
ao estabelecer uma Politica Publica para Atencdo Integral as Pessoas Com

Doencas Raras. No entanto, necessita incentivar de modo articulado a pesquisa de
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novas possibilidades terapéuticas para essas condicdes'®. A Politica Nacional de
Genética Clinica, instituida pela Portaria 81 de 2009, estabelece como objetivo o
incentivo a realizacdo de pesquisas e projetos destinados ao estudo do custo-
efetividade, eficacia, qualidade e incorporacdo de tecnologias na area de genética

clinica®%4,

4.4 CONCLUSAO

A narrativa da histéria de vida da paciente, do seu processo de adoecimento,
do cuidado recebido e das experiéncias vivenciadas por ela e pela familia durante os
longos anos de convivéncia com a doenca permitem mostrar 0 quanto 0 processo
saude doenca precisa ser repensado e adaptado a realidade dos mesmos, enquanto
usuarios do SUS. Assim, para estes pacientes a saude deve ser priorizada
considerando-se 0 bem estar e a qualidade de vida, ndo apenas a auséncia de
doenca.

Os pacientes com doencas raras deveriam ser acompanhados proximos do
domicilio e com uma visao ampliada do contexto social, cultural e estrutural em que
estdo inseridos, ndo apenas no que se refere a saude. A visdo do todo reflete a
importancia da clinica ampliada capaz de fortalecer o vinculo entre usuario e equipe
de saude, obtendo maior adeséo e efetividade dos tratamentos instituidos. A AB
deve gerenciar o percurso do usuario nas linhas de cuidados dentro das Redes de
Atencdo a Saude, garantindo a cobertura aos agravos crbnicos comuns a

populacéo, referenciando apenas as especificidades inerentes a cada caso.

O papel da Equipe da Estomatologia poderia ser resumido ao diagndstico e
tratamento das ulceracbes bucais decorrentes da neutropenia que a paciente
apresentou como complicacdo da Anemia Diamond-Blackfan. No entanto, a
responsabilidade do profissional em promover salde e bem estar permitiu a
aproximacao entre a equipe, a paciente e sua familiar possibilitando a identificacéo
de angustias e sofrimentos que se justificam a partir do momento que se conhece a
sua trajetdria de vida no convivio com uma doencga rara que requer uma rotina de
tratamento intensa e desgastante.

Quando se procura entender os nés criticos envolvidos nas dificuldades de

diagndstico e tratamento enfrentados pela paciente ao longo da vida, observa-se
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qgue o sofrimento e o prejuizo a qualidade de vida, tdo comuns a varios portadores
de doengas raras encontram-se bem presente neste caso. Apesar de dispor de
politicas de saude especificas desde 1989, ainda hoje os usuarios do SUS tém
pouco amparo no que diz respeito as doencgas raras quanto as suas necessidades
de cuidados em saude. Assim, sé muito recentemente, em 2014, foi instituida a
Portaria n® 199 que definiu os principios e as diretrizes para a atencao Integral as
pessoas com doencas raras bem como as linhas de cuidado na Rede de Atencédo
em Saude.

Igualmente, € preciso preparar as equipes da AB para a identificacdo mais
precoce destas doencas para o inicio do tratamento, amenizando-se 0 sofrimento
dos pacientes e de suas familias, bem como serem cuidados, dentro de sua
singularidade, por uma equipe multiprofissional. E para isso o processo de educacao
permanente nos diversos cenarios de pratica é fundamental.

Como o sistema de saude do municipio de origem da usuaria nao dispde de
servicos de apoio matricial, o desenvolvimento de um projeto terapéutico singular
para o acompanhamento deste caso complexo se torna muito dificil. Assim, nesse
contexto se faz necessario intensificar os grupos de educacdo permanente
preparando a equipe para trabalhar com casos complexos, mas também requer uma
estratégia de gestdo qualificada para realizar o planejamento e viabilizacdo de

servicos especializados para suprir essa necessidade.
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5 CONSIDERACOES FINAIS

O Estomatologista deve ter a capacidade de avaliar o paciente em sua
globalidade, em geral, os pacientes com doencas raras apresentam condi¢cOes
sistémicas determinantes que interferem no curso das alteracdes observadas na
cavidade bucal. A partir dessa relacdo, € preciso considerar o paciente como um
todo e através de uma anamnese minuciosa, inteirar-se do historico de saude para
permitir o levantamento de hipéteses diagndésticas pertinentes e consistentes.

A partir do relato de caso e da revisdo de literatura, foi possivel concluir que
as ulceracdes bucais estavam relacionadas a neutropenia, uma complicacdo da
doenca de base, que se manifestou pela primeira vez nessa paciente.

O monitoramento odontoldgico periddico e focado na prevencédo é importante,
reduzindo a necessidade de procedimentos mais invasivos e agressivos em uma
paciente com condicbes gerais de saude fragilizadas. O Estomatologista
desempenha um papel importante na equipe multidisciplinar que acompanha o
paciente com ADB uma vez que este paciente pode apresentar manifestacdes
bucais relacionadas a condicéo sistémica, além de ser mais propenso a desenvolver
doencas malignas.

A narrativa da historia de vida da paciente, do seu processo de adoecimento,
do cuidado recebido e das experiéncias vivenciadas por ela e pela familia durante os
longos anos de convivéncia com a doenca permitem mostrar o quanto 0 processo
saude e doenca precisa ser repensado. A saude deve ser priorizada considerando-
se 0 bem estar e a qualidade de vida, ndo apenas a auséncia de doenca.

A equipe que trata dos pacientes com doencas raras deve ter uma Vvisao
ampliada do contexto social, cultural e estrutural em que estdo inseridos, nao
apenas no que se refere a saude. A visdo do todo reflete a importancia da clinica
ampliada capaz de fortalecer o vinculo entre usuario e equipe de saude, obtendo
maior adesao e efetividade dos tratamentos instituidos.

Analisando-se o0s nés criticos envolvidos no processo de diagndstico e
tratamento das doencas raras, observa-se que existem dificuldades que
comprometem a qualidade de vida e geram uma importante fragilidade social e
familiar. Apesar de dispor de politicas de saude especificas desde 1989, ainda hoje
0s usuarios do SUS tém pouco amparo no que diz respeito as doencas raras quanto

as suas necessidades de cuidados em saude. Assim, s6 muito recentemente, em
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2014, foi instituida a Portaria n® 199 que definiu os principios e as diretrizes para a
atencao integral as pessoas com doencas raras bem como as linhas de cuidado na
Rede de Atencdo em Saude.

Como o sistema de saude do municipio de origem da usuaria nao dispde de
servicos de apoio matricial, o desenvolvimento de um projeto terapéutico singular
para o acompanhamento deste caso complexo torna-se muito dificil. Assim, nesse
contexto se faz necessario intensificar os grupos de educacdo permanente
preparando a equipe para trabalhar com casos complexos, mas também requer uma
estratégia de gestdo qualificada para realizar o planejamento e viabilizacdo de

servigos especializados para suprir essa necessidade.
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ANEXO | — Instrumento de pesquisa: Entrevista com a paciente.

Como vocé avalia a sua saude?

Vocé sabe explicar o que é Anemia Diamond-Blackfan?

Vocé costuma sentir dores ou desconfortos? Quais e com que frequéncia?

Os seus problemas de saude interferem no seu dia-a-dia? De que forma?

Em relacdo a vida escolar vocé teve ou tem dificuldades para desempenhar
as suas atividades? Quais séo estas dificuldades?

Qual o seu grau de escolaridade? Pretende continuar estudando?

Vocé ja teve um emprego? Que tipo de trabalho?

Hoje vocé esta trabalhando? Se ndo quais as dificuldades que vocé tem tido
para conseguir um emprego?

Vocé consegue praticar atividade fisica? Qual ou quais atividades?

Quais sado as dificuldades encontradas por vocé para praticar estas atividades
fisicas?

Onde vocé realiza seu acompanhamento meédico e tratamento? Desde
guando? Em que periodicidade vocé comparece ao tratamento?

Vocé gostaria de poder realizar seu tratamento mais perto de sua casa?

Que dificuldades vocé tem relacionadas ao fato deste ser realizado longe da
mesma?

Como vocé se sente em relacdo a equipe responsavel pelo tratamento? Fale
sobre ela.

Como vocé se sentiria se fosse tratada por outra equipe?

Existe Unidade Basica de Saude préximo ao seu domicilio? Vocé frequenta a
mesma?

Fale sobre o tipo ou tipos de assisténcia que vocé recebe no seu municipio.
Vocé realiza algum tipo de acompanhamento relacionado a seu problema de
saude na rede publica do municipio onde vocé mora?

O que espera que aconteca no futuro com relacédo a sua saude?
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ANEXO Il = Instrumento da Pesquisa: Entrevista com o familiar cuidador.

— Vocés vivem no municipio de Sao José do Norte desde quando? Antes onde
residiam? Qual é o local de nascimento de sua filha?

— Vocés tem outros filhos? Quantos e de que sexo?

— Outras pessoas moram na sua casa além dos filhos? Quantas e qual a
relacao delas com a familia?

— Vocés sabem explicar o que é a doenca da sua filha? Onde receberam esta
explicacéo e por quem?

— Qual o grau de escolaridade de vocés ou até que ano estudaram?

— Como vocés classificam a saude da sua filha hoje?

— Qual era a idade de sua filha quando vocés perceberam que existia algum
problema de saude com ela? Como vocés perceberam? Foi antes de procurar
atendimento ou esta percepcéo se deu através do profissional que a atendeu
num primeiro momento?

— Qual servico de saude procuraram para o atendimento da mesma na época?
Tiveram alguma dificuldade em relacdo a este atendimento? Qual ou quais
dificuldades?

— Quem fez o diagnostico? Como se deu o encaminhamento da mesma para o
HCPA?

— Quando foi encaminhada para Porto Alegre? Em que idade foi feito o
diagnaostico e quanto tempo esperaram para o tratamento em Porto Alegre?

— Antes do diagnoéstico ela passou por outros tratamentos em relacdo a
doenca? Por quem e onde foi tratada?

— Quem acompanhava e acompanha hoje a sua filha no tratamento em Porto
Alegre?

— Com que idade teve o diagnostico da doenca atual? Antes disso passou por
outros tratamentos?

— Existe outro caso de Anemia Diamond-Blackfan na familia?

— Qual a relacdo de vocés com o servico de saude do Municipio hoje? Este
realiza algum tipo de acompanhamento da sua filha? Qual ou quais

atendimentos séo realizados e por quem considerando a area de atuacao?
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O Municipio presta algum tipo de assisténcia ou auxilio nas questbes
referentes ao cuidado de saude da sua filha?

Como foi a rotina da escola? Quais foram as dificuldades percebidas por
VOCEs?

O que a doenca da menina mudou na rotina da familia?

Quem ou quais familiares sao responsaveis pelos rendimentos financeiros da
familia? Qual é a renda mensal familiar de vocés?

Recebem algum tipo de auxilio em virtude da doenc¢a? Qual ou quais?

Vocé gostaria que o tratamento da sua filha fosse realizado mais perto da sua
casa? Por que?

Como vocés se sentem em relacdo a equipe responsavel pelo tratamento da
menina? Fale sobre ela.

Como voceés se sentiriam se ela passasse a ser tratada por outra equipe?

O que vocé espera que aconteca no futuro em relacdo a doenca de sua filha e

aos cuidados necessarios para a mesma?
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ANEXO Il - Instrumento da Pesquisa: Entrevista com representante do
sistema de saude Sédo José do Norte

— Como é a organizacdo do Sistema Publico de Saude do Municipio na

atualidade?

— Existem equipes de estratégias de saude da familia (ESF) completas no

municipio? Qual € o numero de ESF, com ou sem equipe de saude bucal?

— Em que Coordenadoria de Saude o municipio esta inserido? Qual a

populacdo do municipio?

— Para onde e como encaminham os usuarios do Sistema Unico de Satde com

necessidades de tratamentos de média e alta complexidade? Quais casos

séo encaminhados? Para que tipo de cuidado?

— Qual ou quais critérios séao utilizados para o encaminhamento dos pacientes

para a média e alta complexidade?

— Qual a participacdo do Municipio no tratamento da paciente Patricia Martins

da Silva?

— Existem outros casos de doencgas raras no Municipio? Que doencas? Como o

usuarios sdo acompanhados?

— O Municipio financiou ou financia alguma etapa do tratamento da paciente?

— O Municipio intervém em guestdes de deslocamento e estadia da paciente em

Porto Alegre?

— Quando a Paciente iniciou o tratamento em Porto Alegre como era organizada

a saude publica no municipio? Fale sobre como esta esta organizada hoje

considerando a implementacdo das politicas e programas do Ministério da

Saude. Que mudancas ocorreram relacionados aos mesmos?

— O Conselho Municipal de Saude se reune periodicamente? Como se da a

atuacdo do mesmo?

— Como vocé avalia o cuidado do municipio em relacdo a saude da paciente?

— Qual o seu entendimento em relacdo a possibilidade do municipio auxiliar a

paciente considerando a educacao da mesma?

— A Secretaria da Assisténcia Social trabalha em conjunto com vocés? De que

forma? Em que atividades?
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— Existe a possibilidade no municipio da jovem ser inserida em atividade
laboral? Existem alternativas de trabalho no municipio para pessoas com
necessidades especiais?

— Como se da o cuidado em saude para os pacientes com necessidades

especiais no municipio?
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ANEXO IV: TERMO DE CONSENTIMENTO LIVRE E ESCLARECIDO

Vocé esta sendo convidado a participar de uma pesquisa intitulada “O
impacto do contexto familiar e social e as repercussdes que comprometem a saude
bucal e a autonomia do individuo portador da Anemia Diamond-Blackfan”, cujo
propésito € observar e analisar a historia de vida de um paciente no que diz respeito
ao contexto social e de saude, desde o diagnéstico da doenca até os dias de hoje. O
objetivo da pesquisa é estudar as consequéncias de uma sindrome rara na saude
geral do portador, avaliar as repercussdes no contexto familiar e social, descrever as
dificuldades enfrentadas durante o processo de diagndéstico e tratamento da Anemia
Diamond-Blackfan. A pesquisa é de responsabilidade da Profa. Dra. Maria Cristina
Munerato — Professora da Faculdade de Odontologia da Universidade Federal do
Rio Grande do Sul — UFRGS e Chefe da Unidade de Estomatologia — HCPA (CRO-
RS 7715).

Para participar da pesquisa vocé precisara responder a um questionario,
conduzido pelo pesquisador, cujas perguntas podem referir-se ao processo saude-
doenca da portadora e grupo familiar, cobertura do sistema de saude vigente e
dificuldades enfrentadas na execucdo de tarefas basicas como estudo, trabalho e
lazer ou sobre sua participacdo no acompanhamento da paciente.

As perguntas serao realizadas em local reservado, com a duracdo média de
90 minutos e podem causar desconforto aos participantes, considerando a extensao
da entrevista e o fato de poder levantar questdes mobilizadoras relacionadas a
prépria doenca ou ao Sistema Publico de Saude. A participacdo no estudo nao trara
beneficio direto ao participante, mas o estudo podera contribuir para o aumento do
conhecimento sobre o assunto estudado e os resultados poderdo auxiliar a
realizacao de estudos futuros.

As entrevistas serdo gravadas em audio para posterior transcricdo, a
gravacao sera guardada pelo pesquisador durante cinco anos e apos descartada.
No caso do paciente portador da Anemia Diamond-Blackfan, os dados e as imagens
referentes aos seus atendimentos constantes no prontuario do Hospital de Clinicas
de Porto Alegre serdo acessados para andlise. A pesquisa visa analisar as
caracteristicas da doenga e sua interferéncia na autonomia do sujeito portador e

grupo familiar, os fluxos dentro do sistema de Saude da regido e sugerir alternativas
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gue promovam conforto e melhora na qualidade de vida das pessoas envolvidas na
realidade do convivio com a Anemia Diamond-Blackfan.

A participacdo no estudo é totalmente voluntéria, a ndo participacdo ou
desisténcia apos ingressar no estudo ndo implicara em nenhum tipo de prejuizo aos
participantes. N&o esta previsto nenhum tipo de pagamento pela participacdo no
estudo, da mesma forma o participante ndo terd& nenhum custo com respeito aos
processos envolvidos.

Os pesquisadores se comprometem a manter a confidencialidade dos
participantes ndo divulgando seus nomes, embora devido ao tipo de estudo e por se
tratar de um caso raro é possivel que os participantes possam ser identificados
guando da divulgacdo cientifica do estudo, devido a descricdo das caracteristicas
associadas.

Se houver duvidas poderdo ser esclarecidas antes e durante o curso da
pesquisa atraves do telefone (51) 3359 8248, no Servico de Estomatologia do
HCPA, de segunda a sexta das 8h as 13h, com a pesquisadora Rita Fabiane
Teixeira Gomes ou a pesquisadora responsavel pelo estudo: Profa. Dra. Maria
Cristina Munerato. O Comité de Etica em Pesquisa também podera ser contatado
para esclarecimento de duvidas, no segundo andar do HCPA, sala 2227, ou atraves
do telefone (51) 3359 7640, das 8h as 17h, de segunda a sexta.

Esse documento sera elaborado em duas vias, sendo que uma delas sera entregue

ao participante e outra sera mantida pelos pesquisadores.

Nome do participante

Assinatura

Nome do pesquisador

Assinatura

Local e data
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