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Resumo

As doencas raras, apesar de individualmente atingirem uma pequena parcela da populacao,
afetam, em niimeros absolutos, cerca de 13 milhoes de brasileiros, configurando um relevante
desafio a efetivacao do direito a satide dessas pessoas em situacao de vulnerabilidade. Este ar-
tigo propoe uma analise critica e interdisciplinar das politicas pablicas no Brasil voltadas aos
portadores dessas condicoes, com enfoque nos entraves estruturais, juridicos e operacionais
enfrentados no acesso ao diagnostico, tratamento e acompanhamento pelo Sistema Unico de
Saude (SUS). Com base em revisao normativa e doutrinaria, exploram-se as fragilidades exis-
tentes na efetiva implantacao da Politica Nacional de Atencao Integral as Pessoas com Doen-
cas Raras, o papel da judicializacao da satide na garantia de direitos e os limites da atuacgao
estatal. Neste trabalho cientifico, sao discutidos, ainda, os impactos das decisoes proferidas
pelo Supremo Tribunal Federal, especialmente no julgamento dos Temas 6 e 1234, em que
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redefiniram os critérios e as competéncias no fornecimento de medicamentos de alto custo
nao incorporados ao SUS. Os resultados apontam para a necessidade urgente de articulacao
entre os entes federativos, fortalecimento da atencao primaria, descentralizacao da rede de
atendimento especializado e desenvolvimento de estratégias concretas que assegurem equi-
dade, inclusao e efetividade das politicas publicas voltadas a essa populacao historicamente
invisibilizada.

Palavras-chave: Doencas raras; Medicamentos; Politicas publicas; Politica nacional;
Sistema tinico de saude.

Abstract

Although rare diseases individually affect only a small portion of the population, in absolute
numbers they affect approximately 13 million Brazilians, posing a significant challenge to
the realization of the right to health for these vulnerable individuals. This article proposes a
critical and interdisciplinary analysis of public policies in Brazil aimed at people with these
conditions, focusing on the structural, legal, and operational barriers faced in accessing diag-
nosis, treatment, and follow-up by the Unified Health System (SUS). Based on a review of
regulations and doctrine, we explore the weaknesses in the effective implementation of the
National Policy for Comprehensive Care for People with Rare Diseases, the role of judiciali-
zation of health in guaranteeing rights, and the limits of state action. This scientific work also
discusses the impacts of the decisions handed down by the Federal Supreme Court, especially
in the judgment of Themes 6 and 1234, which redefined the criteria and competencies in the
provision of high-cost drugs not incorporated into the SUS. The results point to the urgent
need for coordination between federal entities, strengthening of primary care, decentraliza-
tion of the specialized care network, and development of concrete strategies to ensure equity,
inclusion, and effectiveness of public policies aimed at this historically invisible population.

Keywords: Rare diseases; Medicines; Public policies; National policy; Unified health sys-
tem.

1. Introducao

O atendimento as pessoas com doencas raras em nosso pais tem gerado alguns paradoxos.
No que toca ao ponto principal, embora elas afetem individualmente parcela reduzida da popu-
lacdo, atingem um ntimero significativo de aproximadamente 13 (treze) milhoes de brasileiros
(Brasil, 2025¢); um contingente equivalente a populacao do estado da Bahia e, até mesmo, de
muitos paises pelo mundo.

Apesar da magnitude dos ntimeros, essas pessoas sempre sofreram com a profunda invi-
sibilidade politica, estrutural, institucional e orcamentaria; portanto, vivem num cenario de omis-
soes e de necessarios desafios as politicas publicas de efetivacao e de garantias judiciais ao direito
constitucional a satde.

Atualmente, estima-se que existam entre 6.000 e 8.000 tipos de doencas raras conhe-
cidas e catalogadas pelo mundo (Brasil, 2022a), chegando a um patamar de 5,9% da populacao
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mundial com essas enfermidades, ou seja, o equivalente a aproximadamente 300 milhoes de pes-
soas afetadas (Brasil, 2025a).

Sao consideradas raras aquelas enfermidades que afetam 65 a cada 100 mil pessoas, isto é,
1,3 pessoas a cada 2 mil individuos (Brasil, 2022a). Além das doencas raras, temos ainda aquelas
doencas catalogadas como sendo ultrarraras, condicoes de satide debilitantes ou fatais que afe-
tam um grupo populacional ainda menor, que atingem 1 (um) individuo a cada grupo de 50 mil
habitantes.

O alto custo dos medicamentos, somado a baixa ocorréncia na populacao dessas enfermi-
dades, nao faz despertar o interesse da induastria de medicamentos pela pesquisa de novas drogas
ou de tecnologias especificas para o tratamento das doengas raras. Por isso, frequentemente sao
receitados os denominados “medicamentos 6rfaos” — farmacos desenvolvidos para diagnosticar,
prevenir ou tratar doengas que afetam um ntimero muito pequeno de pessoas para atender esses
Casos.

No vasto panorama da saude publica, as doencas raras representam ilhas isoladas em um
oceano de necessidades invisiveis. O diagnostico tardio, os sintomas inespecificos e a escassez de
profissionais capacitados expdem pacientes a uma realidade de desassisténcia prolongada, vulne-
rabilidade fisica e psicologica agravada pela dificuldade de acesso a tratamentos e medicamentos,
por vezes de alto custo, frequentemente disponibilizados apenas por via judicial.

Além dos pacientes, é crucial considerar toda a cadeia de atencao e cuidados que envolve
as pessoas com doencas raras. Quando um individuo do nucleo familiar é acometido por uma
patologia rara, toda sua rede de apoio ¢ afetada, principalmente os mais proximos que acabam
padecendo em conjunto. Esse cenario revela um patamar preocupante que exige atencao especi-
fica para os familiares e a rede de suporte que, nao raro, passa despercebida das politicas publicas.

Diante desse cenério, identifica-se a necessidade de uma anélise critica e interdisciplinar
das barreiras estruturais, legislativas e operacionais enfrentadas por pacientes com doencas raras
no Brasil. O presente trabalho parte da exposicao da legislagiao e das normativas vigentes a garan-
tir o direito a satde dessas pessoas e expoe uma resenha das principais politicas publicas institu-
idas em nosso pais. Em seguida, sao avaliadas as omissoes e descumprimentos das politicas que
acabam por exigir a busca de solucoes por meio da judicializacdo. Por fim, s3o tratadas algumas
decisdes emblematicas do Supremo Tribunal Federal (STF) que tém moldado os novos caminhos
possiveis para o acesso ao tratamento, sem olvidarmos as limitacoes, inclusive or¢camentarias, do
Sistema Unico de Satde (SUS).

O objetivo principal deste trabalho cientifico consiste em examinar, sob uma perspectiva
critica e interdisciplinar, as politicas publicas direcionadas ao enfrentamento das necessidades
dos pacientes com doencas raras, no Brasil. Para tanto, foi realizada uma revisao normativa e
doutrinaria, com énfase na analise das politicas piblicas instituidas em nosso pais, e a jurispru-
déncia do Supremo Tribunal Federal (STF), notadamente os Temas 6 e 1234 de Repercussao
Geral, com o intuito de identificar as principais barreiras institucionais, juridicas e assistenciais,
tudo adotando como métodos de pesquisa a anélise qualitativa revisional da doutrina e da juris-
prudéncia dos tribunais superiores, sem nos afastarmos dos fendmenos sociais que envolvem as
politicas publicas em torno do atendimento as pessoas com doencas raras.
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2. A triagem neonatal e o diagndstico precoce de doencas raras: mais uma
omissao estatal

Parte significativa das doencas raras catalogadas no mundo (cerca de 80%) tem origem
genética, causada por alteracoes em genes ou nos cromossomos (BRASIL, 2022a). Dentre as cau-
sas genéticas estao incluidas a mutacao hereditaria, mutacao nova e alteracoes cromossomicas.
As causas nao genéticas podem incluir fatores como infeccoes, alergias, condicoes autoimunes,
fatores ambientais e causas desconhecidas. Algumas patologias sdo ainda mais complexas, po-
dendo ter sua origem multifatorial, envolvendo fatores genéticos e nao genéticos, como por exem-
plo, os fatores ambientais.

Determinadas doencas raras que decorrem de mutacoes de ordem genética, podem ser
detectadas nos primeiros dias de vida se realizada uma adequada triagem neonatal, popularmen-
te conhecida como “teste do pezinho”.

O teste é simples, mas seus desdobramentos sao profundos: ao coletar algumas gotas de
sangue do calcanhar do bebé entre 0 3° e 0 5° dia de vida, é possivel identificar patologias gené-
ticas, metabodlicas e infecciosas que, se nao tratadas, podem causar prejuizos irreversiveis. Nessa
perspectiva, o diagnostico precoce pode significar a diferenca entre uma vida funcional e a insta-
lacao de sequelas graves e permanentes (Kim, 2024).

Historicamente, os primeiros exames em ambito nacional foram realizados entre os anos
de 1976 e 1980 para detectar fenilcetonuria. A triagem neonatal, embora ja fosse utilizada em
todo o mundo, s6 passou a ser obrigatoria no Brasil com a instituicao da referida politica pablica
pelo Sistema Unico de Satide em 2001.

Em que pese seja obrigatdria a execucao da Politica Nacional de Triagem Neonatal (PNTN)
pelo SUS em nosso pais, infelizmente o Estado nao tem cumprido adequadamente suas missoes.
Vejamos.

Inicialmente, o teste do pezinho no SUS contava com a deteccao de apenas 6 (seis) do-
encas. Essa politica s6 restou, no entanto, aprimorada, 20 (vinte) anos apds a sua instituicao no
sistema publico, com a promulgacao da Lei n° 14.154/2021, conhecida como Marco Legal da
Primeira Infancia, que alterou dispositivos do art. 10 do Estatuto da Crianca e do Adolescente,
determinou aperfeicoamentos e avancos na Politica Nacional de Triagem Neonatal, bem como
ampliacao do rastreio para até 30 (trinta) doencas, a ser gradativamente ampliado a ser executa-
do em cinco fases, nos testes realizados pelo sistema publico de satide (BRASIL, 2022b).

Entretanto, esta disponibilizagao pelo servico publico ainda se mostra deficiente em com-
paracao a rede particular que € capaz de diagnosticar, hodiernamente, até 53 (cinquenta e trés)
doencas (Kim, 2024). Isso demonstra o abismo entre o cuidado daqueles que possuem condicoes
financeiras de custear o servigo de forma particular e aqueles que dependem do sistema ptiblico
de sadde.

A despeito de termos essa nova legislacao a garantir a ampliacao dos direitos dos recém-
-nascidos, a expansao da Politica Nacional de Triagem Neonatal ainda enfrenta obstaculos ex-
pressivos, ante a omissao abusiva estatal. A regulamentacio das cinco etapas previstas em lei
permanece sem o adequado cumprimento diante da omissao do Ministério da Satide em expedir
as portarias que deveriam ampliar, gradativamente, o rol de exames; e a cobertura pratica tem
variado entre os estados federados, o que aponta a existéncia de uma “heterogeneidade regional”
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relevante, mas desigual, na organizacao do programa.

Ha que se anotar, ainda, que recentemente foi promulgada a Lei n°® 15.094/2025 (Bra-
sil, 2025b), que incorporou ao rol de diagnosticos pela Politica Nacional de Triagem Neonatal, a
identificacao da Fibrodisplasia Ossificante Progressiva (FOP), indicando ainda os passos buro-
craticos a serem enfrentados pelo programa que, como se observa, necessita da aprovacao de leis
especificas para que ocorra uma efetiva atualizacao das aplicacoes amplamente difundidas.

Alias, como se sabe, os conhecimentos em saude, de acordo com Frangione (2021), do-
bram, aproximadamente, a cada 73 (setenta e trés) dias. Relacionando este dado as atualizacGes
implementadas pelas politicas pablicas, percebe-se a atual problematica envolta no acesso a essas
novas tecnologias e aos tratamentos das doencas, inclusive as raras.

O desafio, portanto, vai além da busca pelo acesso as novas tecnologias. O impasse exis-
tente na efetivacao das politicas publicas instituidas esta em vencer a auséncia da vontade politica
de fazer valer a lei e os direitos constituidos, seja para a estruturacao de um projeto nacional uni-
forme ou para a construcao de um plano nacional que garanta efetivo incentivo/acesso a especia-
lizacao de profissionais e acesso as novas tecnologias que garantam uma equidade pratica a todos
os destinatarios desses servicos.

3. Politicas publicas de atencao aos portadores de doencas raras

O atendimento publico as pessoas com doencas raras no Brasil é marcado por um cenario
de profunda escassez e desorganizacao, representando o primeiro grande obstaculo nas acoes
governamentais. Pacientes, familiares e os profissionais de satde que os assistem sao forcados a
caminhar diariamente por um verdadeiro labirinto burocratico e extremamente vagaroso diante
dos avancos das moléstias aventadas. As barreiras institucionais e a caréncia de recursos trans-
formam o acesso ao diagnostico e ao tratamento em um percurso exaustivo e, muitas vezes, sem
éxito. Esse cenario agrava significativamente o sofrimento inerente ao préprio acometimento da
patologia.

A evolucdo legislativa em torno das doencas raras, longe do ideal, esta a mostrar ter havido
um reconhecimento gradual da urgéncia e necessidade de se avancar na implantacao de novas
politicas no campo da satide publica em prol desses individuos.

O marco inicial ocorreu em 2014, com a promulgacao da Politica Nacional de Atencao In-
tegral as Pessoas com Doencas Raras (Portaria n® 199/2014). Essa iniciativa crucial reconheceu
a necessidade de um cuidado especializado e multidisciplinar no Sistema Unico de Satde (SUS)
(Brasil, 2014a).

Ainda, naquele ano, a Portaria n® 981/14 do Ministério da Satude (Brasil, 2014b) com-
plementou a referida politica, para ajustar o fluxo de regulacao, autorizagao e ressarcimento de
procedimentos relacionados as doencas raras no ambito do SUS.

O movimento de consolidagao seguiu com a Lei Federal n° 13.693/18 (Brasil, 2018), que
instituiu o Dia Nacional da Doenca Rara, comemorado em 28 de fevereiro. Dois anos depois, em
2020, 0 Decreto Lein® 10.558/20 (Brasil, 2020a) estabeleceu o Comité Interministerial de Doen-
cas Raras, um 6rgao consultivo destinado a promover a articulagio entre diferentes ministérios e
orgaos do governo no desenvolvimento de politicas publicas para essas doencas.
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A Lei n° 14.454/2022 trouxe avancos significativos ao alterar a Lei dos Planos de Satude
(Lei n® 9.656/1998) (Brasil, 2022b). Essa alteracao também teve como escopo garantir a cober-
tura de tratamentos nao previstos no rol da ANS sob condigoes especificas, como a inexisténcia
de substituto terapéutico no rol, a recomendacao da CONITEC ou de 6rgao de avaliagao interna-
cional e a comprovacao de eficicia e seguranca pela literatura médica baseada em evidéncias. O
Supremo Tribunal Federal decidiu recentemente, em 17 de setembro de 2025, no julgamento da
ADI n° 7.265, de relatoria do Ministro Luis Roberto Barroso, por maioria julgou constitucional a
referida lei, mas limitou a amplitude da norma definido os cinco critérios que precisam ser aten-
didos para que planos de satde cubram tratamentos fora do rol da ANS, adotando a “taxatividade
mitigada do rol”, a saber: a) o tratamento deve ser prescrito por profissional médico ou odonto-
logico; b) o tratamento nao pode ter sido expressamente negado pela ANS e nem estar pendente
de analise para a sua inclusao no rol; ¢) nao deve existir alternativa terapéutica adequada no rol
da ANS: d) o tratamento deve ter comprovacao cientifica de eficacia e seguranca; €) e o trata-
mento deve estar registrado na Agéncia Nacional de Vigilancia Sanitaria (Anvisa), item este que
infelizmente, numa primeira leitura, afastaria o tratamento na satde suplementar baseado em
medicamentos 6rfaos, ja que em regra nao estao no rol da Anvisa. Entretanto, o Colendo Superior
Tribunal de Justica, pela sua 42. Turma, no julgamento do REsp n° 2.178.716/SP, sob a relatoria
do Min. Joao Otavio de Noronha, entendeu que, no caso de uso off label, sera possivel compreen-
der que nao serao aplicadas as teses fixadas na ADI n° 7.265/DF pela Suprema Corte, tendo o r.
voto do Relator salientado o seguinte:

“(...) infere-se que a referida decisdo do E. STF na aludida ADI 7265/DF tratou acerca
de cobertura de tratamentos ou procedimentos nao elencados no rol da ANS. No caso
dos autos, no entanto, é incontroverso que o medicamento carissimo Zolgensma est4 in-
serido no Rol da ANS, além de possuir registro na ANVISA. Entdo a discussdo travada
no presente REsp nao esta relacionada a cobertura de tratamentos e procedimentos ndo
previstos no rol da agéncia reguladora na forma do § 3° do art. 10 da lei 9.656,/98 que foi
interpretado pelo E. STF no processo de controle concentrado de constitucionalidade,
mas a possibilidade de cobertura obrigatéria do medicamento e sua utilizacdo off label
- isso € que esté aqui nesse caso -, tendo em vista que a crianga nao se enquadra exata-

”7

mente no critério de idade fixado pela agéncia reguladora™.

Retomando o tema da regulacdo no SUS, a “Rede de Atencao as Pessoas com Doencas
Raras” no Brasil foi concebida como o eixo estruturante da Politica Nacional, tendo sido operacio-
nalizada por meio dos Servicos de Referéncia em Doencas Raras - SRDR (Brasil, 2014b). A poli-
tica tinha como objetivo essencial estabelecer um fluxo continuo e articulado de cuidado, desde a
atencao primaria até os niveis de alta complexidade, com foco no diagnostico precoce, tratamento
e acompanhamento multiprofissional.

Outro ponto importante a ser salientado no cenario das doencas raras consiste no aces-

“Para Gabriel Massote a decisao ‘representa uma vitoria para os usuarios de plano de satide, especialmente aqueles com
doencasraras, que viam nos novos critérios instituidos pelo STFna ADI 7265 obstaculo quase intransponivel para o efetivo
acesso asaude’. Para Mariana Brasileiro ‘¢ importante ver que o STJ, ao afastar a aplicacao dos critérios adotados pela ADI
7265, privilegiou o registro sanitario na ANVISA e a existéncia de inclusao no rol da ANS para outras idades, respeitando
8 anos dajurisprudéncia do STJ sobre a abusividade de negativa de cobertura unicamente por ser o medicamento de uso
off label.” Vide artigo migalhas: Disponivel em: https://www.migalhas.com.br/coluna/migalhas-de-direito-medico-e-
-bioetica/443132/stj-afasta-adi-7265-em-casos-de-uso-off-label-do-medicamento-zolgensma. Acesso em 29 out.2025.
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so aos medicamentos, uma vez que representam mais que uma questao logistica ou financeira:
trata-se da linha ténue entre o alivio e o agravamento do sofrimento, entre a autonomia e a de-
pendéncia. Em geral, mas nao somente, os medicamentos necessarios sao de alto custo, muitas
vezes biotecnolégicos, importados e requerem prescrigao especifica, exames complementares e
enquadramento em diretrizes clinicas detalhadas — as chamadas Diretrizes de Utilizacao (DUTs)
definidas pela Comissao Nacional de Incorporacao de Tecnologias no SUS (Conitec).

Embora essas diretrizes tenham por objetivo garantir seguranca e efetividade terapéutica,
elas acabam se tornando barreiras técnicas para muitos pacientes. A exigéncia de exames como
o teste tuberculinico (PPD) antes do fornecimento de imunobiolégicos para psoriase — como o
secuquinumabe e o adalimumabe — é um exemplo: sua necessidade € clara do ponto de vista
clinico, mas raramente compreendida pelos pacientes que, muitas vezes, sequer sao informados
sobre esses critérios (BRASIL, 2021).

Essa falta de transparéncia e acessibilidade nos critérios técnicos tem gerado confusao nos
pacientes, frustracao e, por vezes, abandono do tratamento.

A solucdo, portanto, nao esta na eliminagao das DUTs, que apresentam mecanismos ab-
solutamente necessarios para a dispensacao de medicamentos de acordo com as normas técni-
co-cientificas, mas na democratizacao do seu entendimento: é necessario investir, também, em
comunicacao clara, capacitacao dos profissionais da atencao basica e sistemas digitais acessiveis
que orientem o paciente de forma proativa em vez de puni-lo pela falta de informacao.

A recente criacao do “Programa Agora tem Especialistas”, instituida pela Lei n° 15.233,
de 7 de outubro de 2025, decorrente da Conversao da Medida Provisoria n° 1.301 de 2025, re-
gulamentada também pela Portaria GM/MS n° 7.177, de 10 de junho de 2025, que dispoe sobre
o Projeto Mais Médicos Especialistas, com foco no aprimoramento de médicos especialistas, por
meio da integra¢ao ensino-servigo no contexto da atuacao no SUS, como parte das sacoes daquele
programa, representa uma tentativa concreta de mitigar outro grande gargalo no cuidado tam-
bém das doencas raras: a escassez e a concentracao geografica de profissionais especializados.

A proposta do programa é ampliar a oferta de consultas e exames especializados no am-
bito do SUS, otimizando a rede assistencial por meio de financiamento federal e, sempre que
possivel, por meio de parcerias com instituicoes privadas para diagndstico, pesquisa e inovacao
terapéutica.

A consolidacao de politicas ptiblicas em doencas raras demanda, além de servicos espe-
cializados, uma estrutura de informacao robusta, padronizada e transparente. Nesse sentido, a
recente criacdo da Rede Nacional de Dados em Satide (RNDS) constitui um marco relevante para
a interconexao dos sistemas de satide brasileiros. Trata-se de uma iniciativa que permite o com-
partilhamento seguro de dados clinicos e administrativos, promovendo a continuidade do cuida-
do, a vigilancia em satude e a formulacao de politicas baseadas em evidéncias (Brasil, 2020b).

No contexto das doencas raras, a RNDS assume um papel estratégico ao integrar dados
de pacientes, inclusive aqueles vinculados a decisées judiciais, possibilitando 0 monitoramento
longitudinal de tratamentos e o rastreamento de demandas recorrentes. A tecnologia torna-se,
aqui, ponte entre a singularidade do paciente e a racionalidade da gestao puablica. O incentivo a
inovacdo na pesquisa e desenvolvimento de tratamentos para doencas raras deve incluir o uso de
tecnologias digitais e a telemedicina. Uma politica de satide que nao dispoe de dados integrados
é como um médico operando no escuro — vulneravel a repeticoes, ineficiéncias e omissoes siste-
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maticas (Kim; Cerri; Carneiro-Sampaio, 2025).

Entretanto, o potencial da RNDS permanece subaproveitado, mesmo diante das capaci-
dades tecnologicas presentes. A interoperabilidade entre sistemas estaduais e municipais € fragil
e a funcionalidade da plataforma é amplamente desconhecida pelos profissionais de satide. Essa
lacuna deve-se, primariamente, a auséncia de treinamentos adequados e a falha na gestao, bem
como a disseminacao da importancia do uso dos sistemas disponiveis. Além disso, faltam investi-
mentos em capacitacao técnica, conectividade e regulamentacao para proteger a privacidade dos
dados sensiveis. A consequéncia € uma rede potente teoricamente, mas desconectada no cotidia-
no dos servicos.

Para que a RNDS consolide-se como aliada efetiva da politica para doengas raras, é pre-
ciso que ela seja encarada como infraestrutura essencial e nao como um “extra tecnologico”. A
inteligéncia de dados, a partir de 2025, nao deve ser tomada como opcional — é a base para dar
visibilidade aquilo que historicamente foi invisibilizado.

Entretanto, mesmo com todos esses avancos estruturais, o programa esbarra em um di-
lema elementar: nao se pode distribuir o que nao existe. Dados atualizados indicam que ha cerca
de 407 médicos geneticistas registrados no Brasil (Scheffer et al., 2023, p. 15), nimero absoluta-
mente insuficiente diante de uma estimativa de 13 milhoes de brasileiros com doencas raras. Isso
significa, em média, mais de 30 mil pacientes por profissional — uma sobrecarga que ultrapassa a
dimensao da ma gestao e aponta para uma auséncia historica de politicas de formacao e incentivo
a especializacao.

A realidade brasileira configura o que se poderia chamar de “deserto genético assisten-
cial”. Em muitas regides, nao ha sequer um profissional capacitado para firmar diagnésticos ou
orientar terapias adequadas. O Programa Agora tem Especialistas, principalmente em relacao a
implementacao dos teleatendimentos, embora relevante, opera como um oasis pontual diante de
um territorio ainda inospito a atencao especializada.

4. Os paradoxos entre o ser e o dever ser

Antes de adentrarmos na questao da judicializacao da satide, ha de se verificar os funda-
mentos faticos e juridicos que demonstram a existéncia de omissoes abusivas ou falhas na presta-
cao dos servigos publicos no atendimento a essas pessoas com doencas raras.

Como anteriormente salientado, € fato que a atuagao do Brasil ainda é notoriamente in-
cipiente no tocante as politicas publicas voltadas as pessoas com doencas raras. Embora existam
marcos legais importantes, os programas e as acoes estabelecidas em ambito nacional sdo exces-
sivamente descentralizados. Lamentavelmente, essa desorganizacao resulta na auséncia de um
atendimento especifico e verdadeiramente unificado para os pacientes no SUS, o que exige um
maior envolvimento e coordenacao por parte do poder publico, em especial dos 6rgaos gestores e
de fiscalizacao.

A existéncia das normas, por si sO, ndo tem garantido a efetividade do direito. A cons-
trugdo normativa é apenas o primeiro degrau de uma longa escada que exige implementacao,
financiamento e monitoramento consistente para cumprir sua funcao transformadora. A reali-
dade brasileira, infelizmente, revela a persisténcia de um vacuo operacional: enquanto a politica
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avanca no papel, seu alcance concreto ainda é restrito — especialmente nas regioes mais afastadas
dos grandes centros urbanos.

Apesar da relevancia das politicas de atencao as doencas raras em nosso pais, os naimeros
revelam uma estrutura ainda deficitaria. Segundo dados atualizados e publicados, existem apenas
36 instituicoes habilitadas em 15 estados, com aproximadamente 60 pesquisadores cadastrados
e dispensacao de 152 medicamentos para atendimento a esse grupo de pessoas - um nimero irri-
sorio frente as mais de seis mil enfermidades reconhecidas internacionalmente (Brasil, 2025d).

A escassez desses centros € resultado de um processo de habilitacdo excessivamente bu-
rocratico que exige da instituicao interessada o cumprimento de etapas como exigéncias de envio
de oficio formal ao gestor local, entrega de documentos institucionais, vistoria sanitaria e aprova-
¢ao pela Comissao Intergestores Bipartite (CIB), culminando na publicacao de portaria especifica
pelo Ministério da Saide.

Na pratica, esse modelo cria um funil na execuc¢ao das politicas. Isto porque, mesmo as
instituicoes dispostas a integrar a rede de atendimento, frequentemente esbarram na lentidao
administrativa e na dificuldade de preencher requisitos técnicos especificos. O sistema se asse-
melha a um circuito fechado — somente quem ja dispoe de uma infraestrutura robusta consegue
ingressar, perpetuando as desigualdades regionais no acesso ao diagnostico e tratamento.

Esse gargalo estrutural compromete diretamente a efetividade da politica pablica. Em
vez de ampliar a rede, os entraves regulatorios a restringem, mantendo milhares de pacientes
sem acesso a cuidados especializados, principalmente nas regioes Norte e Nordeste do pais. O
ideal de integralidade e equidade ainda permanece distante da pratica cotidiana. A falta de in-
centivo e flexibilizacdo para a criacdo de novos centros de referéncia dificulta a interiorizagao do
atendimento, mantendo a assisténcia concentrada em grandes centros urbanos. Essa concen-
tracdo acentua disparidades historicas e fragiliza o principio constitucional da universalidade do
acesso a saude, revelando a urgéncia de estratégias efetivas de descentralizacao e financiamento.

O diagnostico precoce de doencas raras € severamente comprometido pela fragilidade da
Atencao Priméria a Satude, que funciona como a porta de entrada para a rede basica do SUS.
Quando essa primeira linha de atendimento ¢ ineficaz, todo o curso do tratamento é afetado. O
atraso no inicio da intervencao agrava o quadro clinico, o que nao s6 majora os custos assisten-
ciais, mas também pode levar a sequelas irreversiveis ou, até mesmo, ao 6bito precoce do pacien-
te.

A anélise das politicas publicas permite concluir que ha falha na cobertura sistémica bra-
sileira para doencas raras, o que resulta, ao menos em tese, em uma violagao do principio da
integralidade e da universalidade (Mapelli Jr., 2015).

Na pratica, a politica enfrenta o paradoxo da promessa ampla versus a execucao limitada.
As diretrizes apontam para a integralidade do cuidado, mas nao garantem sua efetivacao diante
da caréncia de estruturas locais, da insuficiéncia de profissionais e da morosidade em processos
de habilitacdo institucional, entre outras demandas. “O direito a satide deve ser visto com lentes
mais generosas e nao apenas em termos legislativos, ou seja, na criacio de normas protetivas, mas
em medidas concretas também” (Fonseca, 2025, p. 1), o que evidencia a urgéncia de transformar
diretrizes em acOes tangiveis, especialmente para populacoes em situacao de vulnerabilidade.

Dessa forma, o descompasso entre planejamento normativo e execucao pratica perpe-
tua e perpassa desigualdades regionais e institucionais. A auséncia de uma politica efetivamen-
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te articulada, padronizada e nacionalmente efetiva compromete a garantia de acesso universal
preconizada pelos ditames do SUS. Urge, portanto, que a implementacao das diretrizes seja
acompanhada de recursos técnicos, financeiros e humanos compativeis com sua complexidade.

Em alinhamento aos Objetivos de Desenvolvimento Sustentavel (ODS) da Agenda 2030
das Nacoes Unidas, é urgente que o acesso a saude das pessoas com doencas raras promova a
equidade e a inclusao global. Contudo, o sistema opera de modo que o paciente precisa "decifrar
um labirinto regulatoério” antes de acessar um direito constitucional (Kim; Cerri; Carneiro-Sam-
paio, 2025). Esse quadro é agravado pelo desequilibrio informacional, pois apenas aqueles com
maior escolaridade, suporte médico ou residentes em regioes centralizadas conseguem avancar,
perpetuando, entao, desigualdades histoéricas.

Também nao basta ampliar o niimero de vagas, financiar consultas isoladas ou imple-
mentar programas tecnoldgicos. E preciso investir, com planejamento de médio e longo prazo, na
formacao de quadros técnicos, na fixagdo dos profissionais em regioes estratégicas e no fortale-
cimento da infraestrutura de suporte ao atendimento especializado — sob pena de perpetuar um
sistema onde o acesso depende do CEP, e nao da necessidade clinica.

Como se nao bastassem as limitacoes estruturais e as inerentes a propria patologia, o mo-
delo atual ainda impGe ao cidadao um 6nus perverso: a judicializacdo como ultimo e frequente
recurso de acesso a saude. A justica, que deveria ser a instancia de excecao, tornou-se, na pratica,
o caminho padrao para garantir direitos, tensionando as fronteiras entre a politica pablica e a
sentenca judicial.

Essa constatacdo revela um sistema que, ao falhar em sua funcao distributiva, transfere
ao Judiciario a responsabilidade de corrigir suas omissoes, tendéncia amplamente discutida na
literatura (Kim; Fonseca, 2025).

Diante desse cenario complexo, propoe-se uma anélise critica e rigorosa da atual politica
nacional voltada as doencas raras. Para além da mera descricao das normas, o estudo adota uma
abordagem interdisciplinar aprofundada, que articula o Direito (analisando a judicializaco e as
responsabilidades de custeio definidas pelo STF), a Bioética (discutindo a equidade no acesso a
tratamentos de alto custo) e a Justica Social (avaliando o impacto das barreiras institucionais
sobre os grupos vulneraveis). A partir desse didlogo, apresenta-se a proposta de discussao dos
principais obstéaculos a consolidacao de uma politica verdadeiramente universal e equitativa que
supere as fragilidades do Sistema Unico de Satide. Esse contexto de tensdes e desassisténcia cul-
mina na questao central da pesquisa: sera possivel promover inclusao e justica social em um sis-
tema de satide que, para garantir o acesso a direitos fundamentais, exige que o cidadao se trans-
forme em litigante?

5. Judicializacao como meio garantidor da integralidade do tratamento

No universo das doencas raras, onde o tempo é um insumo vital e a espera pode significar
perda funcional irreversivel, as barreiras de acesso tornam-se por si s6 uma forma de negligéncia
institucional.

Entre os principais entraves enfrentados pelos pacientes, como ja amplamente exposto,
estdo o alto custo de alguns medicamentos e/ou tratamentos, a escassez de centros habilitados
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e a morosidade nos processos burocraticos. O resultado é um sistema que exige do cidadao nao
apenas resiliéncia, mas resisténcia juridica.

Em vista da deficiéncia estatal em garantir os direitos fundamentais previstos na Consti-
tuicao Federal, a judicializacao, torna-se a via frequente e necessaria para garantir o cumprimento
de direitos constitucionais.

De acordo com dados disponibilizados, apenas em 2022, o Ministério da Satde desem-
bolsou R$ 1,1 bilhao para camprir decisoes judiciais referentes a compra de medicamentos, dos
quais mais da metade foi destinada a apenas trés farmacos voltados para doencas raras (Higidio,
2023). Entre 2020 e 2024, o nimero de novos casos de judicializa¢do da satude saltou 92,86%,
evidenciando um fen6meno que ja se configura como estrutural e ndo mais episodico (Justica
Federal da 22 Regiao, 2025).

Esse volume crescente de demandas judiciais exp0Oe a problematica das politicas ptblicas
que deveriam assegurar o acesso via canais administrativos. A excecao virou a regra, invertendo
a logica de um SUS universal e equitativo. Embora o pressuposto para a judicializacao imediata
seja a garantia do minimo existencial, ela deve observar limites claros, como a razoabilidade e a
reserva do possivel.

Mais grave ainda, o proprio Judiciario reconhece que a sobrecarga de acoes de satide com-
promete sua capacidade de resposta célere, criando um ciclo perverso de atrasos e de desconfian-
ca institucional.

H4, portanto, um duplo efeito colateral: além de pressionar financeiramente o Estado, a
judicializagao pode acentuar desigualdades, uma vez que apenas parte da populacao tem condi-
coes técnicas, juridicas ou geograficas para acionar o sistema de justica. O que se desenha é uma
politica de acesso que, na pratica, favorece quem pode litigar, invertendo o principio de equidade,
norteador fundamental do SUS.

Essa crise de acesso e equidade é reflexo da propria fragilidade estrutural do sistema, como
descrito no subcapitulo anterior. A consolidacao de uma politica nacional de atencao as doencas
raras enfrenta nao apenas desafios financeiros e logisticos, mas também entraves de natureza
regulatoria, técnica e estrutural. A primeira dessas barreiras refere-se a identificacao e diagnos-
tico das doencas raras que, por definicao, sao de dificil reconhecimento clinico e exigem exames
especificos — muitas vezes inacessiveis na rede publica. A escassez de especialistas como geneti-
cistas, neurologistas e pediatras especializados tem agravado esse quadro, criando uma espécie de
"apagao diagnostico" nas regioes de menor infraestrutura.

Somado a isso, hd um emaranhado burocratico que transforma o acesso ao tratamento em
uma verdadeira corrida de obstaculos. Os pacientes sao frequentemente submetidos a exigéncia
de relatorios médicos detalhados, pericias, protocolos de dispensacao e aprovagoes em instancias
superiores em uma trajetoria que exige nao s6 tempo, mas conhecimento juridico e apoio técnico
(Kim, 2024). Na prética, o que deveria ser um percurso clinico se transforma em uma travessia
judicial-administrativa.

Além das barreiras formais, ha a barreira invisivel do desconhecimento. Muitos pacientes
nao compreendem os caminhos para acessar tratamentos ou sequer sabem da existéncia de pro-
gramas publicos. A auséncia de campanhas de informacao e da atuacio ativa da atencao basica
cria uma sensacao generalizada de abandono — um siléncio institucional quando deveria haver
acolhimento.
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Por fim, a baixa adesao a programas de formagao de especialistas nas areas necessarias
evidencia a falta de planejamento de longo prazo. A inexisténcia de incentivos reais a formacao
em genética médica, aliada a concentracao de centros universitarios capacitados em grandes ci-
dades, perpetua um cenario em que o paciente continua distante do cuidado. A resposta ao sofri-
mento, portanto, permanece descentralizada, disforme e, muitas vezes, tardia.

Em adicao aos desafios de diagnoéstico e de formacao profissional, a barreira do acesso a
medicamentos de alto custo constitui outro obstaculo central. No tratamento de doencas raras,
é recorrente a indicacao de fArmacos de natureza biotecnologica, importados e economicamente
inviaveis. Tais medicamentos exigem nao apenas prescricao especializada e exames especificos,
mas também o enquadramento em protocolos clinicos definidos pelas Diretrizes de Utilizacao
(DUTs), estabelecidas pela Comissao Nacional de Incorporacao de Tecnologias no SUS (Conitec)
(Leal, 2023).

Criada em 2011 pela Lei n° 12.401, a Conitec € um 6rgao colegiado de carater permanente
do Ministério da Satde, cuja principal funcao é assessorar na incorporacao, exclusao ou alteracao
de tecnologias no SUS (Brasil, 2011).

Entre suas atribuicoes, destaca-se a analise de evidéncias cientificas relativas a eficacia,
efetividade, acuracia e seguranca de medicamentos, produtos e procedimentos em satide. Com-
pete, também, a comissao realizar analises econoOmicas comparativas entre os beneficios e os cus-
tos em relacao as tecnologias ja incorporadas, inclusive quanto aos atendimentos domiciliar, am-
bulatorial ou hospitalar quando pertinente (Leal, 2023). Contudo, justamente em razao da baixa
prevaléncia e da complexidade dos tratamentos, é recorrente a indicacao de medicamentos para
doencas raras que ainda nao foram submetidos a avaliacao da Conitec.

E justamente nesse panorama que ganham relevancia os Temas 6 e 1234 do Supremo Tri-
bunal Federal que discutem, respectivamente, (i) a definicao de quais entes federativos sao com-
petentes para o fornecimento desses medicamentos nao incorporados pelo SUS, assim como as
condigbes para sua efetivacao; e (ii) critérios para que o Poder Judiciario, em carater excepcional,
possa determinar que a Administragao Publica forneca “medicamentos nao padronizados”.

O proéprio Supremo Tribunal Federal (2024c), ao homologar o acordo interinstitucional
no julgamento do Tema 1234 da repercussao geral, estabeleceu uma defini¢ao abrangente para os
medicamentos nao incorporados ao SUS, considerando medicamentos nao incorporados aqueles
que nao constam na politica pablica do SUS; medicamentos previstos nos PCDTs para outras
finalidades; medicamentos sem registro na ANVISA; e medicamentos off label sem PCDT ou que
nao integrem listas do componente basico.

Nesse sentido, no julgamento do Tema 6, o Supremo Tribunal Federal (2024b) firmou o
entendimento de que, via de regra, o Poder Judiciario nao pode determinar que a Fazenda Publi-
ca forneca medicamentos que nao integrem as listas oficiais do SUS, os chamados “medicamen-
tos nao padronizados”.

No entanto, admitiu, em carater excepcional, a possibilidade de concessao judicial de me-
dicamentos registrados na Anvisa, ainda que nao incorporados as politicas publicas do SUS, des-
de que preenchidos, cumulativamente, os seguintes requisitos elencados (Brasil, 2024b, Tese de
Repercussao Geral):
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(a) Negativa de fornecimento do medicamento na via administrativa, nos termos do
item '4' do Tema 1234 da repercussao geral; (b) Ilegalidade do ato de nao incorpora-
¢ao do medicamento pela Conitec, auséncia de pedido de incorporacao ou da mora na
sua apreciacdo, tendo em vista os prazos e critérios previstos nos artigos 19-Q e 19-R
da Lei n° 8.080/1990 e no Decreto n° 7.646,/2011; (¢) Impossibilidade de substitui¢do
por outro medicamento constante das listas do SUS e dos protocolos clinicos e diretrizes
terapéuticas; (d) Comprovacao, a luz da medicina baseada em evidéncias, da eficacia,
acuracia, efetividade e seguranca do farmaco, necessariamente respaldadas por evidén-
cias cientificas de alto nivel, ou seja, unicamente ensaios clinicos randomizados e revisao
sistematica ou meta-analise; (e) Imprescindibilidade clinica do tratamento, compro-
vada mediante laudo médico fundamentado, descrevendo inclusive qual o tratamen-
to ja realizado; e (f) Incapacidade financeira de arcar com o custeio do medicamento.

Contudo, para balizar o juizo de valor e assegurar a fundamentacao técnica das decisoes,
o Supremo Tribunal Federal estabeleceu que os Tribunais nao poderao embasar sua decisao ex-
clusivamente em laudos médicos apresentados pelo solicitante. E obrigatério que o magistrado,
ao analisar a demanda, observe critérios, tais como: (i) considerar a decisao da Conitec quanto a
nao incorporag¢ao do medicamento as listas oficiais do SUS, bem como a negativa do pedido pelo
orgao publico competente; (ii) consultar o Ntcleo de Apoio Técnico do Poder Judiciario (NAT-
JUS) ou outros especialistas qualificados na matéria; e (iii) notificar os 6rgaos responsaveis para
que avaliem a viabilidade de incorporacdo do medicamento nas politicas publicas de satude, caso
o fornecimento judicial seja deferido (Brasil, 2024b).

Trata-se de tematica de tamanha relevancia que motivou o Supremo Tribunal Federal a
editar a SGmula Vinculante n° 61: “A concessao judicial de medicamento registrado na ANVISA,
mas néo incorporado s listas de dispensacio do Sistema Unico de Satide, deve observar as teses
firmadas no julgamento do Tema 6 da Repercussao Geral (RE 566.471)” (Brasil, 2024d, SV n°

61).

O exame do Tema 1234 revela-se estritamente associado a decisao do Tema 6 do Supremo
Tribunal Federal, vez que aquele complementa a discussao ao definir quais entes federativos sao
responsaveis pelo fornecimento e pelo custeio dos medicamentos, cuja concessao foi excepcional-
mente admitida no Tema 6.

Neste sentido, foi estabelecido que, nas a¢oes cujo custo anual unitario do medicamento
seja igual ou superior a 210 salarios-minimos, a competéncia sera da Justica Federal, cabendo a
Unido arcar integralmente com o custeio do farmaco (Brasil, 2024c).

Em contrapartida, se o valor anual unitario do medicamento for superior a sete salarios
minimos e inferior a 210, a competéncia sera da Justica Estadual, com previsao de reembolso
de 65% das despesas pela Unido, via repasses Fundo a Fundo (FNS ao FES ou ao FMS) (Bra-
sil, 2024c¢). Em se tratando, especificamente, de farmacos oncologicos nao incorporados ao SUS,
cujo custo também supere sete salarios-minimos por ano, o percentual de ressarcimento pela
Uniao sera de 80% (Brasil, 2024c¢).

Toda essa estrutura de reparti¢ao de competéncias e de responsabilidades, e a exigéncia de
respeito aos fluxos pactuados entre os entes federativos e o Poder Judiciario foram consolidadas
na Simula Vinculante n°® 60, editada pelo Supremo Tribunal Federal no julgamento do Tema
1234 da Repercussao Geral (Brasil, 2024e).

Os Temas 6 e 1234 do Supremo Tribunal Federal se inserem no cerne de uma das mais
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relevantes e controversas discussoes constitucionais, a fronteira entre a reserva do possivel e o
minimo existencial.

Historicamente, argumentava-se que os direitos sociais nao seriam plenamente exigiveis
no Judiciario, por dependerem de disponibilidade orcamentaria e estarem condicionados ao pos-
tulado da reserva do possivel (Queiroz, 2006, p. 98-101), e embora se reconheca a importancia
do planejamento orcamentario, é inadmissivel que tal postulado seja invocado como justificativa
para a omissao estatal diante de demandas essenciais a dignidade humana (Queiroz, 2006, p. 113-
116).

Nesse cendrio, ganha centralidade o principio do minimo existencial, compreendido como
o conjunto irredutivel de prestacoes materiais essenciais a concretizacao de direitos sociais ori-
ginarios e prestacionais. Este principio impoe ao Estado um dever positivo inadiavel e, diante de
sua inércia, legitima a atuagao do Poder Judiciario para assegurar sua efetivacao (Queiroz, 2006,
p. 124-127).

Nas complexas demandas por tratamento de doencas raras, os Temas 6 e 1234 do Supre-
mo Tribunal Federal emergem como marcos de esperanca juridica, ao reconhecerem que, mesmo
diante de limitacOes orcamentarias, a dignidade humana nao pode ser relegada a inércia estatal.

Tal entendimento revela-se ainda mais imprescindivel diante da realidade desses pacien-
tes, marcada pela urgéncia terapéutica, pela auséncia de alternativas padronizadas e pela historica
negligéncia institucional quanto a inclusao desses pacientes nas prioridades das politicas ptblicas
de satde. Nesses casos, a omissao estatal pode representar nao apenas o agravamento irreversivel
do quadro clinico, mas a propria supressao do direito a vida e a dignidade da pessoa humana.

Afinal, a limitacdo ou a negativa de tratamento para tais condicoes encontra afronta direta
e decisiva ao conceito de minimo existencial — salvo se admitir, por absurdo, que a propria sobre-
vivéncia do jurisdicionado nao integra a base de direitos ligada a no¢ao de minimo —, o que indu-
bitavelmente impede a importacdo ou aplicacdo as avessas do postulado de reserva do possivel,
de todo inaplicavel a circunstancia por estar intrinsecamente associada ao minimo existencial, do
qual o Estado nao pode se eximir (Massote, 2024).

Por isso, os Temas 6 e 1234, assim como as Stmulas 60 e 61, todos do STF, caracteri-
zam-se como “um avanco importante para que a judicializacao da satde se torne cada vez mais
saudavel” (Sarlet, 2024, p. 3), ao refletirem os progressos da jurisprudéncia constitucional no
enfrentamento dessa tematica. Este tema novamente merece ressalte, pois, apesar das patologias
acometerem um pequeno nimero de pessoas individualmente, em conjunto, acabam por afetar
uma parcela consideravel da populacao que exige atencao.

6. Consideracoes finais

No percurso feito entre politicas normativas e realidades clinicas, uma imagem cristaliza-
-se: o cuidado a pessoa com doenca rara, no Brasil, ainda caminha por trilhas estreitas, ladeadas
por desinformacao, burocracia e desigualdade estrutural. Embora a Portaria n® 199/2014 repre-
sente um passo relevante, sua implementacao, associada a diretrizes internacionais propostas
pelas iniciativas da OMS, ainda nao traduz a promessa da integralidade e equidade que a Consti-
tuicao Federal consagra como principio do SUS.
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A escassez de profissionais especializados, os critérios regulatorios restritivos, a fragmen-
tacao do sistema de dados e a judicializacao desenfreada revelam um modelo de atencao que
opera, muitas vezes, de forma reativa e desigual. A auséncia de estrutura planejada tem sido pre-
enchida por ac¢oes individuais, infelizmente, a saber, por: médicos empenhados, pacientes resi-
lientes, familias determinadas e, nao raramente, juizes compelidos a deliberar onde o Estado fa-
lha.

Reverter esse cenario exige mais que novas normas, requer um compromisso ético com a
visibilidade, a escuta e o investimento em vidas que ha muito transitam as margens do sistema.
E preciso “incluir os invisiveis” como prioridade, ndo como excecao (Kim; Cerri; Carneiro-Sam-
paio, 2025). E essa inclusao comeca por reconhecer que o cuidado as pessoas com doencas raras
é, antes de tudo, um espelho das escolhas sociais que fazemos enquanto uma nacao ainda em
desenvolvimento.
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