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EDITORIAL

UMA DECADA CONSTRUINDO

CAMINHOS PARA O FUTURO
DAS DOENCAS RARAS

A 112 edicao do Cenario das
Doencas Raras revisita uma década
de construcao coletiva, resgata os
avancos consolidados ao longo das
dez edicoes anteriores e aponta os
desafios que definirao a proxima
etapa da agenda das doencas raras
no Brasil.

Quando realizamos a primeira edicao
do Cenario das Doencas Raras, em 2016,
muitos dos temas que discutiamos ain-
da pareciam distantes da realidade bra-
sileira. Falavamos sobre pesquisa clinica,
acesso a medicamentos, terapia génica,
triagem neonatal ampliada, participacao
dos pacientes nos processos decisorios
e modelos de cuidado especializados.
Naquele momento, boa parte dessas
pautas representava mais uma aspira-
c¢ao do que uma realidade.

Ao longo da ultima década, esse cena-
rio comecou a mudar.

O Brasil construiu novos marcos regu-
latorios, ampliou sua capacidade de pes-
quisa clinica, avancou na regulamenta-
cao das terapias avancadas, expandiu a
triagem neonatal, fortaleceu a participa-
cao da sociedade civil nos processos de
decisao e passou a desenvolver novos
modelos de cuidado para pessoas com
doencas raras. Ainda ha desafios impor-
tantes, especialmente relacionados a
implementacao, a organizacao da rede
assistencial e a sustentabilidade do sis-
tema. Mas é inegavel que avangamos.

Essas conquistas nao pertencem a
uma unica instituicao ou a um unico seg-
mento. Elas sao resultado de um esforco
coletivo construido por pacientes e fa-
miliares, profissionais de saude, pesqui-
sadores, gestores publicos, parlamenta-
res, academia, industria e organizacoes
da sociedade civil. Sao fruto do dialogo
permanente entre diferentes atores que,
ao longo dos anos, compreenderam que
transformar a realidade das doencas ra-
ras exige cooperacao, compromisso e
uma visao compartilhada de futuro.

Foi justamente com esse proposito que
nasceu o Cenario das Doencas Raras.
Desde sua primeira edicao, acreditamos
que reunir diferentes perspectivas em
torno da mesma mesa seria 0 caminho
para acelerar mudancas estruturantes.
O diadlogo sempre foi mais do que um
formato do evento; tornou-se uma fer-
ramenta de construcao de solucoes.
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A 112 edicao do Cenario representa,
de certa forma, o inicio de uma nova
etapa dessa trajetoria. Se nos primei-
ros anos o grande desafio era construir
bases regulatorias e ampliar o reconhe-
cimento das doencas raras como uma
prioridade em saude, hoje a agenda
evoluiu. O foco passa a ser a imple-
mentacao efetiva das politicas pu-
blicas, a organizacao da rede de cui-
dado, a incorporacao sustentavel da
inovacao, a geracao de evidéncias do
mundo real e a reducao das desigual-
dades de acesso entre as diferentes
regides do pais.

As discussoes realizadas ao longo des-
te encontro refletem exatamente essa
mudanca de perspectiva. Nao debate-
Mos apenas o que ainda falta construir.
Debatemos, sobretudo, como fazer com
que os avancos ja conquistados se tra-
duzam em beneficios concretos para
as pessoas que convivem com doencas
raras e suas familias.

Esta publicacao nasce com esse mes-
Mo proposito.

Mais do que registrar um evento, ela
busca consolidar as principais reflexoes,
consensos e prioridades que emergiram
dos debates realizados durante o Cena-
rio das Doencas Raras 2026. Esperamos
que este material sirva como fonte de
consulta, inspiracao e referéncia para
todos aqueles que compartilham a res-
ponsabilidade de fortalecer o ecossiste-
ma das doencas raras no Brasil.

O futuro das doencas raras ja come-
cou. Cabe a todos nos transformar os
avancos conquistados ate aqui em
acesso, cuidado e qualidade de vida
para quem mais importa: os pacientes
e suas familias.

Que esta revista seja mais do que o
registro de um encontro; que ela re-
presente uma construcao coletiva da
agenda para os proximos anos.

Boa leitura.

Antoine Daher
Presidente da Casa Hunter, Febrararas
e cofundador da Casa dos Raros.
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CENARIOS REGIONAIS DAS
DOENCAS RARAS 2026

Realizados pela primeira vez em 2026, os Cenarios Regionais ampliaram
o didlogo sobre as doencas raras para as cinco regioes brasileiras,
evidenciando que os desafios sao nacionais, mas as solucdes precisam
considerar as caracteristicas de cada territorio.

Os Cenarios Regionais das Doencas
Raras 2026 consolidaram uma nova eta-
pa da atuacao da Casa Hunter: a descen-
tralizacao do debate nacional e a escuta
qualificada das realidades locais. A ini-
ciativa levou para as cinco regioes bra-
sileiras uma agenda construida a partir
da experiéncia acumulada no Cenario
Nacional, reunindo pacientes, familia-
res, associacoes, profissionais de saude,
gestores publicos, pesquisadores, parla-
mentares e instituicoes parceiras.

A principal conclusao dos encontros
€ que a agenda das doencas raras €

nacional, mas a resposta precisa ser
territorializada. Em todas as regioes,
surgiram convergéncias claras: diag-
nostico tardio, dificuldade de acesso
a exames geneéticos, fragilidade dos
fluxos de encaminhamento, concen-
tracao de especialistas, necessidade
de equipes multidisciplinares, ausén-
cia de dados robustos, sobrecarga das
familias e papel estratégico das asso-
ciacoes de pacientes. AO mesmo tem-
po, cada territorio revelou gargalos
proprios, exigindo solucoes ajustadas
a sua realidade social, geografica, eco-
noémica e assistencial.
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CENARIOS REGIONAIS DAS
DOENCAS RARAS 2026

NORTE - BELEM DO PARA

No Norte, a barreira territorial apareceu como =%
tema central. As discussdes destacaram as lon-
gas distancias, o acesso por rios, a precariedade da
rede basica em muitas regides, a demora no resul-
tado do teste do pezinho e a insuficiéncia de cen-
tros especializados para dar conta da demanda local.
A fala sobre a regiao também apontou a necessidade
de projetos de dados, gendmica, formacao e redes como
instrumentos para superar a invisibilidade epidemioldgica e es-
truturar respostas mais adequadas.

1.568 Inscritos
A expressiva participacao na 12 edicao dos Cenarios Regionais confirmou
o interesse da comunidade em construir uma agenda nacional a partir das
diferentes realidades do pais.

NORDESTE - FEIRA DE
SANTANA (2°ano)

No Nordeste, a marca foi a interiorizacao do cui-
dado. Os debates reforcaram o papel da atencao
basica, dos agentes comunitarios de saude e dos
profissionais que fazem o primeiro contato com
O paciente. Também ficou evidente a necessida-
de de ambulatorios regionais, capacitacao per-
manente e fortalecimento de servicos multidis-
ciplinares. A experiéncia relatada no ambulatorio
do Hospital Geral Cleriston Andrade, em Feira de
Santana (BA), mostrou pacientes percorrendo,
em media, 320 km por consulta e um percentual
expressivo ainda sem diagnostico genético, evi-
denciando que 0 acesso a ele continua sendo
um dos maiores gargalos.
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CENARIOS REGIONAIS DAS
DOENCAS RARAS 2026

CENTRO-OESTE - BRASILIA

No Centro-Oeste, o diferencial foi a articulacao insti-
tucional, académica e tecnologica. O encontro discutiu
a jornada do paciente, o papel das associacoes, o cui-
dado com quem cuida e o uso da inteligéncia artificial
como ferramenta ja presente na aceleracao de proces-
sos relacionados as doencas raras. Também foi destaca-
da a importancia de documentar os aprendizados regionais

e leva-los ao Cenario Nacional, reforcando o papel da regiao
como espaco de conexao entre politica publica, formacao, inovacao e
incidéncia institucional.

SUL - CURITIBA

No Sul, a agenda combinou inovacao, gendmica, terceiro
setor e intersetorialidade. O encontro destacou experién-
cias em triagem neonatal, saude publica de precisao, se-
"# quenciamento genético, pesquisa aplicada, centros de re-

& feréncia e atuacao de organizacdes sociais. No Parana, o
Projeto Bebé Capivara, voltado a investigacao genética de
criangcas com suspeita de doencas raras, e outras iniciativas
de sequenciamento exemplificaram como ciéncia e SUS
podem se aproximar para reduzir a odisseia diagnostica,
especialmente quando o teste do pezinho nao identifica a
condicao e a familia inicia uma longa busca por respostas.

SUDESTE - BELO HORIZONTE

No Sudeste, especialmente a partir da experiéncia de
Minas Gerais, 0s debates mostraram que a existéncia de
maior capacidade instalada nao elimina a fragmenta-
cao da rede. A regiao trouxe como prioridades a or- |
ganizacao de linhas de cuidado, o diagnostico preco-
ce no interior, o cadastro e mapeamento das pessoas
com doencas raras e a integracao entre municipios,
servicos e gestores. A presenca de municipios do in-
terior reforcou que mesmo regides com maior estrutura
ainda enfrentam invisibilidade, desinformacao e dificulda-
de em transformar politicas em fluxos acessiveis.
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CENARIOS REGIONAIS DAS
DOENCAS RARAS 2026

A iniciativa dos Cenarios Regionais
das Doencas Raras marcou o inicio de
um novo ciclo de construcao coletiva da
agenda nacional. A experiéncia reforcou
o valor da escuta territorial e passa a in-
tegrar o calendario permanente da Casa
Hunter. Nas proximas edicoes, os encon-

tros regionais antecederao o Cenario Na-
cional das Doencas Raras, contribuindo
para que sua agenda seja construida de
forma cada vez mais representativa, co-
nectada as diferentes realidades do pais
e orientada para a implementacao de so-
lucoes concretas.

Os Cenarios Regionais evidenciaram que:

* Os desafios das doencas raras sao co-
muns em todo o pais, mas apresentam
caracteristicas proprias em cada regiao.

* A construcao de uma politica efetiva
para doencgas raras depende menos de
uma solugao unica e mais da capacida-
de de adaptar respostas nacionais as
realidades territoriais.

+ Aintegracao entre pacientes, profissio-
nais, gestores, pesquisadores e socieda-
de civil fortalece a construcao de politi-
cas publicas mais efetivas.

+ A Casa Hunter, ao promover esses en-
contros, contribui para transformar escu-
ta social em proposta técnica, incidéncia
politica e cuidado concreto.

Y4

O que diferencia cada regiao
sintese comparativa

AN

NORTE ;

Marca: Territorio amazonico
Gargalo: Logistica e distancia
Agenda: Telessaude e
capilaridade

NORDESTE

AN

ga

Marca: Interiorizacao
Gargalo: Diagnostico
tardio e deslocamento
Agenda: Rede basica e
ambulatorios regionais

CENTRO-OESTE

Marca: Articulacao institucional
Gargalo: Transformar debate
em politica continua

Agenda: Formacao, integracao
e inteligéncia artificial

AN

J

SUDESTE

Marca: Estrutura e referéncia
Gargalo: Fragmentacao da rede
Agenda: Fluxos, dados e
regionalizacao

SUL ,
Marca: Inovacao e gendémica
Gargalo: Escalar experiéncias
Agenda: Centros, pesquisa e
direitos
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CENARIOS REGIONAIS DAS
DOENCAS RARAS 2026

PANORAMA DOS
CENARIOS REGIONAIS

zacao local e forca da
atencao basica

deslocamentos prolon-
gados, desigualdade
entre capital e interior e
dificuldade de acesso a
exames geneticos

Regiao Marca regional Principal gargalo Prioridades
Norte Territorio amazoénico, | Barreiras geograficas, Telessaude, equipes itineran-
longas distancias e baixa capilaridade da tes, centros regionais, fluxos
acesso por rios rede, poucos centros interestaduais, fortalecimento
especializados e demo- | da atencao basica e amplia-
ra diagnostica cao de dados/gendmica
regional
Nordeste Interiorizacao, mobili- | Diagnostico tardio, Ambulatorios regionais, capa-

citacao de agentes comuni-
tarios e da Atencao Primaria

a Saude, busca ativa, rede
multidisciplinar e acolhimento
familiar

Centro-Oeste

Articulacao institucio-
nal, academia, asso-
ciacoes e inovacao

Transformar debate,
formacao e experién-
cias locais em politica
continua e estruturada

Formacao profissional, forta-
lecimento de centros de refe-
réncia, Day Hunter, integracao
regional, dados e uso ético da
inteligéncia artificial

pesquisa aplicada e
forca do terceiro setor

garantir que inovacao
chegue de forma equi-
tativa ao SUS

Sudeste Maior estrutura as- Fragmentacao da rede, |Linha de cuidado, cadastro e
sistencial, técnica e invisibilidade do interior | mapeamento, regionalizacao
institucional e dificuldade de coor- da rede, integracao entre mu-

denacao entre servicos | nicipios e uso de dados para
planejamento

Sul Inovacao, gendmica, | Escalar boas praticas e | Triagem neonatal ampliada,

saude publica de precisao,
centros de referéncia, pesqui-
sa gendmica, intersetorialida-
de, inclusao e direitos
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Cenario das

o

COMPROMISSO INSTITUCIONAL

DOENCAS

&

PARA TRANSFORMAR A AGENDA DAS

DOENCAS RARAS

Representantes do Legislativo,

do Executivo e do Ministério da
Saude reafirmam a importancia da
construcao conjunta de politicas
publicas para ampliar o acesso ao
diagnéstico, ao tratamento e ao
cuidado de pessoas com doenca rara.

A abertura do 11° Cenario das Doencas
Raras reuniu representantes dos pode-
res Executivo e Legislativo das esferas
municipal, estadual e federal, além do
Ministério da Saude, reforcando uma
caracteristica que acompanha o evento
desde sua criacao: a construcao de uma
agenda plural, baseada no dialogo entre
governo, especialistas, pacientes e so-
ciedade civil.

Todos os anos, parlamentares e auto-
ridades publicas reconhecidos por sua
atuacao na pauta das doencgas raras sao
convidados a participar da abertura, in-
dependentemente de posicionamentos

partidarios. O objetivo é fortalecer um
espaco institucional voltado exclusiva-
mente ao interesse publico, reunindo
diferentes visdes em torno de um com-
promisso comum: promover avancos
concretos para as pessoas que vivem
com doencas raras e suas familias.

A mesa evidenciou amplo consenso
sobre temas considerados prioritarios
para os proximos anos, entre eles a ne-
cessidade de ampliar o diagnostico pre-
coce, consolidar a implementacao da
Politica Nacional de Atencao Integral as
Pessoas com Doencas Raras (PNAIPDR),
fortalecer a pesquisa clinica e garantir
maior previsibilidade para o acesso as
terapias no Sistema Unico de Saude.

Tambéem foram apresentados avancos
legislativos em andamento, como pro-
postas voltadas a consolidacao da politi-
ca nacional em lei, a criacao do Estatuto
da Pessoa com Doenca Rara no Estado
de Sao Paulo e iniciativas para reduzir o
tempo de acesso aos servigos especia-
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lizados. Os parlamentares reafirmaram
que a construcao dessas politicas depen-
de do didlogo permanente com pacien-
tes, associacoes, profissionais de saude,
pesquisadores e gestores publicos.,

Representando o Ministério da Saude,
Natan Monsores destacou os esforcos
da Coordenacao-Geral de Doencas Ra-
ras para ampliar o acesso ao diagnos-
tico e ao tratamento, reforcando a im-
portancia da cooperagao entre governo
e sociedade civil na consolidacao das
politicas publicas.

Encerrando a mesa, Antoine Daher
ressaltou que os avancos conquistados
nos ultimos anos demonstram a forca
da atuacao coletiva, mas tambéem evi-
denciam a necessidade de uma estra-
tegia nacional integrada, com planeja-
mento, coordenacao e financiamento
capazes de transformar politicas em
resultados concretos para as pessoas
que vivem com doencas raras.

PARTICIPACAO INSTITUCIONAL

Participacao institucional e
pluralidade politica

Desde sua primeira edicao, o Ce-
nario das Doencas Raras convida
representantes dos diferentes niveis
de governo e do Poder Legislativo
comprometidos com a agenda das
doencas raras, independentemente
de partido politico ou posicionamento
ideologico. A proposta € preservar o
evento como um espaco permanen-
te de didlogo institucional, construcao
de consensos e fortalecimento das
politicas publicas.

- J

CParticipantes da Mesa de Abertura )

4 )
André Santos Rosana Valle
Vereador de Sao Paulo Deputada Federal
Antoine Daher Rosangela Moro
Presidente da Casa Hunter, Febrararas e Deputada Federal
Cofundador da Casa dos Raros
_ _ Sergio Moro
Dika Vidal Senador da Republica
Secretaria Adjunta da Secretaria Municipal da
Pessoa com Deficiéncia, no ato representando Tomeé Abduch
o Prefeito de Sao Paulo, Ricardo Nunes Deputado Estadual (SP)
Maria Lucia Amary Zacarias Calil
Deputada Estadual (SP) Deputado Federal
Natan Monsores
Coordenador-Geral de Doencas
Raras do Ministério da Saude
\ (Assista em https:// bit.ly/aberturazozG) /
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CASA
HUNTER

APRESENTA

Cenario
das

DOENCAS/RARAS

no Brasil

UM DESAFIO QUE SO PODE SER
ENFRENTADO DE FORMA COLETIVA

O tema da 112 edicao do Cenario das
Doencas Raras — Solucoes e desafios
para o ecossistema em saude — traduz
uma realidade conhecida por todos que
atuam nessa agenda: nenhuma trans-
formacao acontece de forma isolada.

O cuidado as pessoas com doencas
raras depende da integracao entre di-
ferentes atores e de uma rede capaz
de conectar ciéncia, assisténcia, gestao
publica, inovacao, setor privado, profis-
sionais de saude, organizagcoes de pa-
cientes e a propria sociedade. E esse
conjunto de relacdes que forma o ecos-
sistema das doencas raras.

Ao longo de 11 edi¢oes, o Cenario con-
solidou-se como um espaco de cons-
trucao coletiva desse ecossistema,
promovendo didlogo entre diferentes

perspectivas para identificar consensos,
superar barreiras e transformar propos-
tas em acoes concretas.

Essa construcao é sustentada por cin-
co pilares interdependentes: pesquisa,
diagnostico, jornada do paciente, politi-
cas publicas e tratamentos. Quando um
desses elementos falha, toda a jornada
€& comprometida. Quando atuam de for-
ma integrada, tornam possivel reduzir o
tempo até o diagnostico, ampliar o aces-
s0 ao cuidado e melhorar a qualidade de
vida das pessoas que vivem com doen-
cas raras.

Nenhum desses pilares avanca sozi-
nho. E a conexao entre eles que fortale-
ce o ecossistema e torna possivel cons-
truir solucdes capazes de gerar impacto
real para pacientes e familias.
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NORDESTE

MARCO REGULATORIO: DO PAPEL A
VIDA REAL

Mais de uma década apds a criacao da politica nacional, o desafio é
transformar normas em diagnodstico, cuidado coordenado e acesso efetivo.

Mais de dez anos apos a publicacao
da Portaria n® 199/2014, que instituiu a
Politica Nacional de Atencao Integral
as Pessoas com Doencas Raras (PNAI-
PDR), o principal desafio deixou de ser
a criacao de novas normas. O debate
da Mesa 1 mostrou que a prioridade
agora é transformar o marco regulato-
rio existente em uma rede de cuidado
capaz de reduzir a demora diagnosti-
ca, organizar o atendimento e garantir
acesso efetivo aos pacientes.

“O desafio agora é fazer
a politica sair do papel e
chegar a ponta.”

O diagnostico continua sendo o prin-
cipal gargalo

Apesar dos avancos regulatorios, a
demora diagnostica permanece como
um dos maiores desafios enfrentados
pelas familias. Os participantes desta-
caram a escassez de geneticistas, a di-
ficuldade de acesso aos exames, a fal-
ta de capacitacao da rede e a demora
nos encaminhamentos. Segundo dado
apresentado durante o debate, o Bra-
sil conta com apenas 342 especialistas
em genetica medica, distribuidos de
forma desigual pelo territério nacional.

A Portaria 199 foi um avanco, mas nao
transformou a jornada do paciente
Os participantes reconheceram a im-
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portancia da Portaria n° 199/2014 e
dos avancos obtidos nos ultimos anos.

Entretanto a percepcao predominan-
te foi de que a politica ainda nao con-
seguiu reduzir de forma significativa a
peregrinacao dos pacientes entre ser-
VICOS € especialistas.

A distancia entre a politica publica e a
experiéncia vivida pelas familias foi um
dos temas mais recorrentes da mesa.

“A jornada do paciente
precisa deixar de ser uma
peregrinacao.”

A rede de cuidado permanece frag-
mentada

A dificuldade de articulacao entre
atencao primaria, centros especializa-
dos e servicos de referéncia foi apon-
tada como um dos principais entraves
para o cuidado integral. Foram defen-
didos fluxos mais claros de encami-
nhamento, fortalecimento da referén-
cia e contrarreferéncia, coordenacao
do cuidado e acompanhamento muilti-
profissional integrado.

O Brasil conta com 342
especialistas em genética
médica no Brasil, com
distribuicao desigual entre
as regioes.

O Brasil precisa reduzir desigualda-
des regionais

As discussoes dos Cenarios Re-
gionais foram reforcadas durante a
mesa. No Norte, sobressaem os de-
safios de logistica e deslocamento;
no Nordeste, a interiorizacao; no Cen-
tro-Oeste, capacitacao e educacao;
no Sudeste, regionalizacao e dados;
e, no Sul, pesquisa e inovacao.

Dados e monitoramento precisam fa-
zer parte da politica

Os participantes destacaram a ne-
cessidade de indicadores capazes de
medir resultados e orientar decisoes.

Sem dados estruturados, torna-se
dificil avaliar se a politica esta fun-
cionando e corrigir distorcoes da
rede assistencial.

Participantes da Mesa

Andréia Bessa
Coordenadora Juridica da Casa Hunter

Antoine Daher
Presidente da Casa Hunter, Febrararas e
Cofundador da Casa dos Raros.

Renato Porto
Presidente da Interfarma

Rosangela Moro
Deputada Federal

Rosana Valle
Deputada Federal

Zacarias Calil
Deputado Federal

Assista em https://bit.ly/2026mesao1
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“A maioria das
doencas raras nao
tera um medicamento
especifico, mas todas
exigem cuidado.”

- |

DRNADA DO PACI_ENﬂ

E‘qﬁ

Diagnosticar € apenas o comeco:

o avanco da triagem neonatal e da
genética exige uma rede preparada
para acolher, tratar e acompanhar
pessoas com doenca rara.

A ampliacao da triagem neonatal e o
avanco do diagnostico genético estao
transformando o cenario das doencas
raras no Brasil. Mas os participantes da
Mesa 2 foram unanimes ao afirmar que
identificar a doenca € apenas o primei-
ro passo.

A abertura da mesa foi marcada pelo
relato da jornalista Larissa Carvalho, mae
do Theo, diaghosticado com aciduria glu-
tarica tipo 1 apenas com 1 ano e 10 me-
ses de idade. A demora no diagnostico
resultou em sequelas irreversiveis que
poderiam ter sido evitadas caso a doen-
ca tivesse sido identificada nos primeiros
dias de vida. A partir dessa experiéncia, o
debate avancou para uma nova pergun-

ta: a medida que o Brasil amplia sua
capacidade diagnodstica, o sistema de
saude esta preparado para receber e
acompanhar esses pacientes?

O diagnostico esta avangando. Arede
esta preparada?

A expansao da triagem neonatal e a
incorporacao do sequenciamento ge-
netico representam uma mudanca
importante na capacidade de identifi-
car doencas raras cada vez mais cedo.
No entanto o aumento do numero de
diagnosticos exigira uma rede assisten-
cial preparada para acolher, orientar e
acompanhar os pacientes desde os pri-
meiros sinais da doenga. Entre as prio-
ridades apontadas estao a ampliagcao
dos centros especializados, a organiza-
cao dos fluxos de encaminhamento e a
integracao entre diagnostico e cuidado.

“Tempo, para essas
criancgas, é cérebro.”
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Nao basta diagnosticar. E preciso ga-
rantir a linha de cuidado

O diagnostico precoce so produz be-
neficios quando esta inserido em uma
linha de cuidado organizada. Sem aces-
SO oportuno aos especialistas, as equi-
pes multiprofissionais € ao acompanha-
mento continuo, grande parte de seu
potencial acaba sendo perdida. A mesa
defendeu o fortalecimento dos centros
de referéncia, protocolos assistenciais
integrados e continuidade do cuidado.

O cuidado precisa ser multidisciplinar
A maioria das doencas raras exige uma
abordagem para alem do tratamento
medicamentoso. O cuidado deve acom-
panhar o paciente ao longo de toda sua
vida e considerar necessidades clinicas,
funcionais e psicossociais, envolvendo
genética médica, fisioterapia, fonoau-
diologia, terapia ocupacional, nutricao,
assisténcia social e apoio psicologico.

“Nao adianta so6 fazer o diagnostico

e jogar esse paciente na rua.”

Participantes da Mesa

Andrey Corréa
Diretoria de Desenvolvimento Setorial da Agéncia
Nacional de Saude Suplementar (ANS)

Carolina Fischinger
Presidente da Sociedade Brasileira de Triagem
Neonatal (SBTEIM)

Daniela Mentes
Superintendente do Instituto Jé Clemente

Gonzalo Vecina Neto
Médico Sanitarista

A desigualdade continua sendo um dos
maiores desafios

Embora existam avancos importantes
em diversas regioes do pais, 0 acesso ao
diagnostico, ao tratamento e aos servi-
Cos especializados permanece desigual.
Concentracao de servicos, longas dis-
tancias para atendimento e diferencas
na capacidade instalada entre os esta-
dos continuam impactando a qualidade
e a oportunidade do cuidado.

Dados, integracao e planejamento se-
rao decisivos

A ampliacao da capacidade diagnosti-
ca exigira tambéem uma nova forma de
organizar o sistema de saude. Dados
estruturados, integracao das informa-
coes, indicadores assistenciais € moni-
toramento continuo serao fundamentais
para planejar politicas publicas, acom-
panhar resultados e direcionar melhor
0S recursos disponiveis.

Larissa Carvalho
Jornalista da TV Globo e mae do Theo, paciente
com aciduria glutarica tipo 1

Michelle Fabiane
Diretora Médica da Roche

Natan Monsores
Coordenador-Geral de Doencas Raras do
Ministério da Saude

Assista em https://bit.ly/2026mesao2
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INOVACAO, PRECO
E ACESSO

O desafio nao é criar terapias. E
fazé-las chegar aos pacientes.

As terapias génicas e celulares estao
transformando a medicina e abrindo no-
vas possibilidades para pacientes com
doencas raras. Mas o debate da Mesa
mostrou que a inovagao cientifica, por si
sO, NAo garante o acesso.

Representantes da Anvisa, CMED, NICE,
Tribunal de Contas da Uniao, academia,
industria farmacéutica e especialistas
em politicas publicas discutiram como
equilibrar inovacao, sustentabilidade e
acesso em um cenario marcado por in-
certezas, custos elevados e sistemas de
saude pressionados. A conclusao foi cla-
ra: o desafio nao € apenas aprovar novas
tecnologias, mas criar condicoes para
que sejam implementadas, monitoradas
e disponibilizadas aos pacientes de for-
ma sustentavel.

A inovacao chegou antes da capacida-
de dos sistemas de saude

As terapias avancadas desafiam os
modelos tradicionais de regulacao, pre-
cificacao e incorporacao. Muitas che-
gam ao mercado com estudos clinicos
menores, acompanhamento mais curto
e niveis maiores de incerteza. O desafio

O Desafio das Novas Terapias
para Doencas Raras

regulatorio passa a ser equilibrar segu-
ranca e eficacia com a necessidade de
evitar atrasos que impecam O acesso
dos pacientes.

O principal desafio ¢é lidar com
aincerteza

A palavra “incerteza” apareceu diver-
sas vezes ao longo da mesa. Anvisa,
NICE e CMED destacaram que as de-
cisoes relacionadas as doencas raras
frequentemente precisam ser tomadas
com evidéncias ainda em construcao.
Nesse contexto, termos de compro-
misso, monitoramento pods-registro,
acordos de acesso gerenciado e com-
partilhamento de risco ganham rele-
vancia para equilibrar acesso, seguran-

ca e sustentabilidade.

“A inovacao so tem valor
quando chega ao paciente.”
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Dados de mundo real serao cada vez
mais importantes

Um dos consensos mais fortes da dis-
cussao foi a necessidade de ampliar o
uso de dados gerados na pratica clinica.
Essas informacdes podem complemen-
tar os estudos clinicos e ajudar regula-
dores, gestores e pagadores a acom-
panhar resultados, reduzir incertezas e
tomar decisdes mais rapidas.

O Brasil precisa transformar pesquisa
em tratamento

A professora Mayana Zatz destacou
que O pais possui pesquisadores de ex-
celéncia, centros qualificados e capaci-
dade cientifica para desenvolver tera-
pias inovadoras. Entretanto burocracia,
dificuldades de importacao de insumos
e limitacoes de financiamento ainda di-
ficultam a transformacao da pesquisa
académica em tratamentos disponiveis
para a populacao.

O maior gargalo n&o é a incorporacéo. E
a implementacao

Dados apresentados pelo Tribunal de
Contas da Uniao mostraram que muitas
tecnologias incorporadas ao SUS nao
chegam aos pacientes dentro dos pra-
zos previstos. O problema envolve finan-
ciamento, pactuacao entre entes fede-
rativos, infraestrutura, monitoramento e
organizacao da rede assistencial.

“Se vocé tem dados, discute
problemas. Sem dados,
discute ideias.”

A informacao precisa deixar de ser um
gargalo

A integracao de dados, o uso de inteli-
géncia artificial e o fortalecimento dos
sistemas de monitoramento foram apon-
tados como elementos essenciais para
apoiar decisdes mais rapidas e eficientes.

Participantes da Mesa

Antoine Daher

Presidente da Casa Hunter, Febrararas e Cofundador

da Casa dos Raros

Anna Carolina Lemos Rosal
Auditora Federal e Assessora na AudSaude do
Tribunal de Contas da Uniao

Daniella Marreco
Agéncia Nacional de Vigilancia Sanitaria (Anvisa)

Juan Yanguela

Consultor - NICE Advice e NICE International (online)

Mateus Amancio
Camara de Regulacao do Mercado de
Medicamentos (CMED)

Mayana Zatz
Professora Titular de Genética do Instituto de
Biociéncias da USP

Murilo Nassif
Legal Manager Brazil & Head of Dispute
Resolution Sanofi

Nelson Teich
Ex-Ministro da Saude e Fundador da Teich &
Teich Health Care

Assista em https://bit.ly/2026mesao3
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VOZES DO CENARIO

Diferentes trajetérias e perspectivas se encontraram no Cenario 2026,
unidas pelo compromisso de transformar escuta, conhecimento e
mobilizacao em avancos concretos para as pessoas com doencas raras.

O que faltou na minha vida para salvar meu menino, além de um teste do pezinho?
Informacao. Nao e possivel que uma mae, mesmo cheia de privilegios, leve um ano
e dez meses para conseguir o diagnostico do filho. O que acontece, entao, com as
Larissas e seus Theos nas periferias?”

“Tempo para esses meninos € cerebro. Diagnodstico tardio e demora no tratamento
podem trazer sequelas avassaladoras. A janela esta no comeco da vida.”

Larissa Carvalho, jornalista, moderadora da Mesa 2 e mae de Theo

“A Casa Hunter vem abracando o nosso f§ "Era como se estivessemos a deriva em
trabalho e as nossas familias. Estamos  um grande oceano escuro, sem nenhu-
conseguindo seguir porque sabemos f ma luz. Foi quando encontramos a Casa
que existe alguem ao nosso lado.” Hunter, que se tornou nossa luz no meio

_ B desse oceano. Hoje somos muito gratos
Keli Melo, mae de Idryss e felizes”

Alessandra e Celso, pais de Valentina




“Aqui nao se fala apenas teoricamente:
aqui se executa. Cada Cenario constroi
um caminho para melhorar a realidade
das doencas raras no Brasil.”

Carolina Fischinger Moura de Souza,
medica geneticista e diretora clinica da
Casa dos Raros

s

“‘Nos temos cientistas de ponta e
tecnologia para transformar pesquisa
em tratamento, mas precisamos

de mais incentivos, mais recursos e
Menos burocracia para que essas
terapias realmente cheguem a
populacao.”

Dra. Mayana Zatz,
professora de genética

<V,
‘Se a sociedade nao se movimenta, o
Estado nao o fara. O que a Casa Hunter
faz € dar voz e representar uma parce-
la importante da populacao: as pessoas
com doencas raras.”

Dr. Gonzalo Vecina,
medico sanitarista

“‘Nao € apenas uma questao de

criar leis. E preciso que o gestor
compreenda as necessidades das
pessoas com doencgas raras € comece
a agir.”

Natan Monsores,
coordenador-geral de doencas raras
do Ministerio da Saude

‘Ninguém consegue fazer nada sozinho. Reunir diferentes publicos e partes
interessadas, da politica a sociedade civil, € essencial para construir um cenario
cada vez melhor para as pessoas com doencas raras.”

Daniela Mendes,

superintendente do Instituto JO Clemente




O QUE O CENARIO 2026
TORNOU COMUM

Cinco encontros regionais e trés mesas nacionais partiram de diferentes
perspectivas, mas convergiram em uma agenda comum: transformar os
avancos conquistados em diagnostico, cuidado, acesso e qualidade de vida.

Os debatesrealizados ao longo do Ce-
nario das Doencas Raras 2026 partiram
de realidades distintas, mas chegaram
a pontos de convergéncia importantes.
Os cinco encontros regionais trouxe-
ram para a discussao as diferencas de
acesso, estrutura e capacidade assis-
tencial existentes no pais. No encontro
nacional, as trés mesas aprofundaram
esses desafios sob as perspectivas da
implementacao das politicas publicas,
da jornada do paciente e da inovacao
e acesso.

O conjunto dessas discussdoes mostra
que o Brasil avancou em marcos regula-
torios, capacidade diagnostica, pesquisa
e desenvolvimento de novas tecnholo-
gias. O desafio agora € fazer com que es-
ses avancos se traduzam em resultados

concretos para o0s pacientes, indepen-
dentemente de onde vivem.

Diagnosticar mais cedo € prioridade

Reduzir o tempo ate o diagnostico exi-
ge avancar na triagem neonatal, fortale-
cer a genetica medica, ampliar 0 acesso
a exames e capacitar a atencao primaria
para reconhecer sinais de alerta e fazer
0 encaminhamento adequado

Diagnéstico precisa levar ao cuidado
|dentificar a doenca é apenas o come-
co. O paciente precisa encontrar uma li-
nha de cuidado organizada, com fluxos
claros, acompanhamento multiprofissio-
nal e articulacao entre atencao basica,
servicos especializados, centros de re-
feréncia e acompanhamento continuo.
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Implementar €& tao
quanto formular

O Brasil ja possui politicas, instrumen-
tos regulatorios e tecnologias relevan-
tes. O desafio € fazer com que sejam
efetivamente implementados, com co-
ordenacao, financiamento, infraestrutu-
ra, responsabilidades definidas e acom-

panhamento de resultados.

importante

E preciso reduzir as desigualdades
de acesso

O local onde o paciente vive ainda de-
termina grande parte de sua jornada.
Regionalizacao, fortalecimento da capa-
cidade local, centros qualificados e es-
tratégias de integracao da rede sao fun-
damentais para aproximar diagnostico e
cuidado dos pacientes.

Dados para orientar
e decisoes

Dados estruturados, cadastros, indica-
dores, integracao de sistemas e evidén-
cias de mundo real sao essenciais para
conhecer necessidades, planegjar poli-
ticas, orientar financiamento, reduzir in-

certezas e monitorar resultados.

politicas

A inovacao precisa chegar ao paciente
Pesquisa clinica, gendmica, inteli-

géncia artificial e terapias avancadas
abrem novas possibilidades, mas ino-
vagao s6 gera valor quando pode ser
transformada em solucoes acessiveis
e incorporada com equidade, ética,
transparéncia e sustentabilidade. A
avaliacao e o acesso as tecnologias
precisam considerar as particularida-
des das doencas raras e as incertezas
inerentes a populacdes pequenas e
evidéncias ainda em construcao.

O cuidado vai além da doenca

As necessidades das pessoas com
doencas raras ultrapassam diagnoéstico
e tratamento. Reabilitacao, apoio psi-
cossocial, assisténcia social, educacao,
acesso a direitos e atencao as familias e
cuidadores precisam integrar a organi-
zacao do cuidado.

A construcao precisa ser coletiva

Nenhum ator consegue enfrentar so-
zinho os desafios das doencas raras.
Uniao, estados, municipios, regulado-
res, gestores, profissionais de saude,
academia, setor privado, sociedade ci-
vil, pacientes e familias precisam parti-
cipar da construcao e implementacao
das solucoes.

Os Cenarios Regionais trouxeram diferentes realidades para o debate e identifica-
ram uma agenda transversal para os proximos anos:

* reduzir o tempo ate o diagnostico;

* organizar linhas de cuidado regionais e
fluxos de encaminhamento;

« ampliar centros de referéncia e ambu-
latérios multidisciplinares;

« estruturar dados, cadastros e mapea-
mentos regionais;

* proteger e apoiar familias e cuidadores;
* garantir que a inovagcao avance com
equidade, ética e foco no paciente.
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AGENDA PARA OS
PROXIMOS ANOS

Prioridades que orientarao a
atuacao da Casa Hunter a partir
dos consensos construidos no
Cenario das Doencas Raras 2026

Os consensos apresentados na pagi-
na anterior representam uma agenda
ampla, construida coletivamente a par-
tir dos cinco Cenarios Regionais e apro-
fundada nas discussdes do encontro
nacional. Manté-la viva significa fazer
com que essas prioridades continuem
orientando o debate, produzindo conhe-
cimento, mobilizando diferentes atores
e impulsionando avancos concretos nas
politicas publicas e na organizacao do
cuidado as pessoas com doencas raras.

Essa agenda depende da atuacao
conjunta de governos, profissionais de
saude, academia, pacientes, associa-
coes e setor privado. Nenhuma insti-
tuicao conseguira avancar sozinha em
todas essas frentes. Por isso a Casa
Hunter concentrara seus esforcos insti-
tucionais em algumas agendas estrutu-
rantes, nas quais acredita poder contri-
buir de forma mais efetiva para acelerar
mudancas com impacto duradouro na
vida das pessoas com doencas raras e
de suas familias.

AGENDAS ESTRUTURANTES

1. Consolidar os Cenarios Regionais
como um processo permanente de
construcao da agenda nacional

Dar continuidade aos cinco Cena-
rios Regionais como etapa prepa-
ratoria do encontro nacional, forta-
lecendo um ciclo permanente de
escuta dos territorios, identificacao
de prioridades, acompanhamen-
to de resultados e atualizacao da
agenda das doencas raras.

2. Adequar a avaliacao e a incorpora-
cao de tecnologias as especificida-
des das doencas raras

Atuar para que os processos de ava-
liacao e incorporacao considerem as
particularidades das doencas raras,
como populacoes pequenas, evidén-
cias mais limitadas e incertezas ine-
rentes a geracao de dados, além do
impacto da auséncia de tratamento.
Ampliar a discussao sobre o uso de
dados de vida real, modelos de com-
partilhamento de risco e outros me-
canismos que permitam conciliar ri-
gor na avaliacao, sustentabilidade e
acesso dos pacientes a inovacao.
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3. Expandir modelos de cuidado mul-
tidisciplinar e capacitar redes locais

Disseminar a experiéncia desen-
volvida pelo Day Hunter e pela Casa
dos Raros, apoiando secretarias de
saude e instituicdes interessadas na
implantacao de modelos de atendi-
mento multidisciplinar adaptados as
diferentes realidades locais. A inicia-
tiva busca capacitar equipes, organi-
zar fluxos de cuidado, encurtar a jor-
nada do paciente e ampliar o acesso
a uma assisténcia especializada e
integrada, contribuindo para reduzir
desigualdades regionais.

4. Fortalecer uma inteligéncia
nacional em doencas raras

Promover a producao, integracao
e utilizacao de dados, indicadores e
evidéncias capazes de orientar poli-
ticas publicas, planejamento da rede
assistencial, monitoramento de re-
sultados e avaliacao do impacto das
acoes implementadas.

5. Produzir evidéncias sobre o impac-
to do diagnéstico precoce e do cui-
dado multidisciplinar

Estimular e apoiar estudos que de-
monstrem os beneficios clinicos, so-
ciais e econdmicos do diagnostico
precoce, da triagem neonatal am-
pliada, dos centros de referéncia e
do cuidado multiprofissional, fortale-
cendo a tomada de decisao baseada
em evidéncias.

6. Transformar politicas publicas em
resultados concretos

Acompanhar a implementacao das
politicas e marcos regulatorios ja
existentes, identificar gargalos e con-
tribuir para reduzir a distancia entre os
avancos normativos e a realidade vivi-
da pelas pessoas com doencas raras.

7. Fortalecer a participacao dos pa-
cientes e o dialogo entre os diferen-
tes atores do ecossistema

Promover a participacao qualifica-
da de pacientes, familiares e associa-
coes, ampliando a articulacao entre
sociedade civil, gestores publicos,
profissionais de saude, pesquisado-
res, academia, 6rgaos reguladores
e setor privado para construir solu-
coes compartilhadas.
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DO DIALOGO A TRANSFORMACAO

Os Cenarios Regionais passam a in-
tegrar um processo continuo de es-
cuta, construcao de consensos, de-
finicao de prioridades, producao de
evidéncias, monitoramento e atua-
lizacao permanente da agenda das
doencas raras.

O Cenario das Doencas Raras rea-
firma seu compromisso de ser mais
do que um espaco de debate. A cada

Ciclo permanente de
construcao da agenda das
doencas raras

edicao, 0os consensos construidos co-
letivamente servirao de referéncia para
acompanhar avancos, identificar novos
desafios e atualizar prioridades. Mais do
que registrar discussoes, o objetivo €
contribuir para que conhecimento, dia-
logo e colaboracao se transformem em
politicas publicas mais efetivas, inova-
cao com acesso e melhores condicoes
de vida para as pessoas com doencas
raras e suas familias.
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° a° CENARIO DAS
1 1 «c® DOENCAS RARAS
e NO BRASIL
o0 ® em nimeros

ALCANCE GLOBAL DE MiDIA

+1.362.671

PESSOAS IMPACTADAS

Engajamento e conscientizacdo massiva nas redes e
midias sociais.

TRANSMISSAO ONLINE

12.400

ACESSOS TOTAIS

»

PRESENCA INTERNACIONAL:

8 B Argentina
= Cabo Verde

PAISES
ALCANCADOS

<3| Brasil
== Colombia
== Paraguai "4 Portugal

£% Espanha

Z= Estados Unidos

CRESCIMENTO EXPRESSIVO

+150%

MAIS VISUALIZACOES VS. 2025

+40% a mais de pessoas alcangadas em comparacéo a
edicdo anterior.

PUBLICO FiSICO

+900

PESSOAS PRESENCIAIS
PUBLICO ROTATIVO

COMUNIDADE ATIVA

+2.300

INSCRITOS

@

Participantes cadastrados no ecossistema do evento.
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QUEM O CENARIO MOBILIZA

O 11° Cenario das Doencas Ra-
ras reuniu mais de 2.000 inscritos,
com predominancia de participa-
cao presencial e ampla representa-
tividade dos diferentes segmentos
do ecossistema das doencas raras.
A diversidade do publico — formado

INSCRITOS TOTAIS

+2.000

INSCRITOS CONFIRMADOS

por pacientes, profissionais da sau-
de, industria, pesquisadores, gestores
publicos, hospitais, universidades e
organizacoes da sociedade civil — re-
forca o papel do Cenario como espa-
co de dialogo e construcao coletiva
da agenda das doencas raras.

ENGAJAMENTO FiSICO

> 50%

PARTICIPACAO PRESENCIAL

PERFIL DOS INSCRITOS

EMPRESAS DA SAUDE

PROFISSIONAIS DE SAUDE

18%

PACIENTES E OSCS

Os demais 36% dos inscritos vieram de universidades, planos e instituicoes de satde,
setor publico, comunicacao, area juridica e outros segmentos.

81 associacoes de pacientes, representando 55 doencas raras, além de organizacoes

dedicadas ao cancer e a inclusao
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COMO O PUBLICO AVALIOU O EVENTO

Pesquisa de satisfacdo

A pesquisa de satisfacao

| Agregoug Responsabilidade Jimportancia
[fg?gr‘j)vggoeiﬁfoo ot Nl Lnformati \/0 %&??ﬁ?ﬁi& » 204iE,
rio das Doencas Raras. Os £5] \ €= L e S S r:lé’ 0:2
participantes destacaram a %E”EF Tentmdor E P”E."YE l of'“““"ﬁ e Espetacula r-%
qualidade da programacao, 457 enCJ'aEnrlquecedor organl a0 ASFESE‘E‘OFEE
a relevancia dos temas e a SE»Fs??ﬁ?% 4 l é_- Juti
exceléncia dos palestrantes.  _ Triifornaczey “estitos solucues E S C a re E : Eé
Os resultados tambémmos- L IT1J O | : 'Sum'ee“dm A,
tram a capacidade do even- wian [T -Pg*%elf%cc ? 1ra d
to de atrair novos publicos e U§§D Sdc1on a MF:E%E‘*L X (Eggnﬁ)}(l: l 6nausji

fortalecer o dialogo entre os Imprescindivels :
=1 | 0O
diferentes atores do ecos- |VI a r a V l ]_ h Iﬁdvador

sistema das doencas raras.

EXCELENTE AVALIACAO APROVACAO MAXIMA

9,53 7270 cusorns

DE RECOMENDACAO

Quase 3/4 dos respondentes atribuiram a classificagdo maxima de

satisfacdo.
% %
64,8% 46%
12 PARTICIPACAO ESTADO DE SAO PAULO EDICOES ANTERIORES
Participaram do Cenério pela primeira vez Maior polo de respondentes da pesquisa de Piblico recorrente que ja esteve em
em 2026. satisfagao. edicbes passadas.

A pesquisa reuniu diferentes perfis, com predominancia de profissionais da satde (34%), seguidos
por pacientes e seus representantes e por profissionais da industria farmacéutica (24% cada).

“Os resultados confirmam que o Cenario das Doencas Raras segue se consolidando como um dos
principais espacos nacionais de didlogo entre pacientes, profissionais de salde, pesquisadores,
gestores publicos, industria e sociedade civil.”
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