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Resumo: O artigo analisa a dificuldade de efetivagdo do direito a satde e a vida de
criancas com doengas raras na Amazodnia, diante de falhas diagnosticas, barreiras
territoriais, escassez de servigos especializados e negativas administrativas que retardam
0 acesso ao tratamento. A relevancia social e juridica do tema decorre da distancia entre
a protecdo normativa assegurada pela Constitui¢do, pelo Estatuto da Crianga e do
Adolescente e pela politica nacional de doencas raras, € sua concretizagdo em contextos
marcados por desigualdades territoriais. O objetivo geral consiste em analisar de que
modo a articulagdo entre familia, ciéncia, administracdo publica, regulacdo sanitaria e
atuagdo judicial condiciona a prote¢ao desses direitos no caso estudado. A metodologia
¢ qualitativa, de natureza aplicada, com abordagem descritiva e interpretativa,
desenvolvida por meio de estudo de caso unico, baseado em autoetnografia analitica,
articulando narrativa, documentos clinicos, registros administrativos e judiciais, fontes
normativas e bibliograficas. A contribuicdo do estudo consiste em demonstrar, a partir
de uma experiéncia situada, que a protecao do direito a satide e a vida na Amazodnia
exige respostas institucionais tempestivas, coordenadas e sensiveis ao territorio.

Conclui-se que, quando essas respostas falham, a judicializagdo emerge como
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mecanismo de sobrevivéncia, revelando sua importancia e as insuficiéncias estruturais
do sistema.
Palavras-chave: doencas raras; direito a saude; judicializacdo; Amazodnia; direito a

vida.

Abstract: This article analyzes the difficulty of ensuring the right to health and life of
children with rare diseases in the Amazon region, in the face of diagnostic failures,
territorial barriers, scarcity of specialized services, and administrative denials that
delay access to treatment. The social and legal relevance of the topic stems from the gap
between the normative protection guaranteed by the Constitution, the Statute of the
Child and Adolescent, and the national policy on rare diseases, and its concrete
implementation in contexts marked by territorial inequalities. The general objective is
to analyze how the interaction between family, science, public administration, health
regulation, and judicial action conditions the protection of these rights in the case
studied. The methodology is qualitative, applied in nature, with a descriptive and
interpretive approach, developed through a single case study based on analytic
autoethnography, articulating narrative, clinical documents, administrative and judicial
records, and normative and bibliographic sources. The study’s contribution consists in
demonstrating, from a situated experience, that the protection of the right to health and
life in the Amazon region requires timely, coordinated, and territorially sensitive
institutional responses. It concludes that, when such responses fail, judicialization
emerges as a mechanism of survival, revealing both its importance and the structural
insufficiencies of the system.

Keywords: rare diseases; right to health; judicialization;, Amazon; right to life.

Introducio
“A crianga e o adolescente tém direito a protecdo a vida e a saude, nos termos do
art. 7° da Lei n°® 8.069/1990 (Estatuto da Crianga ¢ do Adolescente — ECA)” (Brasil,
1990). Em contextos de doenga rara infantil, essa disposi¢do deixa de operar no plano
abstrato e passa a constituir critério concreto de avaliagdo da resposta institucional.
Entre a suspeita clinica, a realizacdo de exames de maior complexidade, a
confirmacdo diagnéstica e o inicio do tratamento, pode transcorrer justamente o

intervalo temporal em que a crianga perde fung¢des, acumula danos irreversiveis ou se
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aproxima da morte. Nessas circunstancias, a linguagem dos direitos humanos deixa de
ser meramente normativa e passa a revelar, de forma empirica, a capacidade do Estado
de garantir o direito a saude como dever publico, conforme previsto no art. 196 da
Constituicao da Republica Federativa do Brasil de 1988, bem como no art. 11 do ECA,
que assegura o acesso integral as acdes e servigos de saude (Brasil, 1988, 1990).

No Brasil, os dados da judicializagdo da satide evidenciam a persisténcia de uma
distancia relevante entre necessidade clinica e resposta administrativa. Em 2024, foram
ajuizadas 663.864 novas acdes na area da satde, ao passo que os pedidos de notas
técnicas ao Sistema Nacional de Pareceres e Notas Técnicas (e-NatJus) cresceram
aproximadamente 40% em relag¢do ao ano anterior. Esses dados indicam que tratamentos
de maior complexidade continuam sendo viabilizados, em muitos casos, nao pela via
ordinaria das politicas publicas, mas por meio do Poder Judicidrio, o que revela
simultaneamente a centralidade dessa atuacdo e as limitagdes estruturais da gestdo e da
regulacdo sanitaria (Conselho Nacional de Justica, 2025a, 2025b).

No plano normativo, a protecdo juridica da crianga ¢ densamente estruturada. O
art. 227 da Constituicdo Federal estabelece a prioridade absoluta na efetivagdo de seus
direitos; o art. 4° do ECA reforca a corresponsabilidade entre familia, sociedade e
Estado; e o art. 11 do mesmo diploma assegura o acesso universal e igualitario as a¢des
e servicos de saude. No ambito das pessoas com deficiéncia, o art. 1° da Convengao
sobre os Direitos das Pessoas com Deficiéncia, incorporada ao ordenamento juridico
brasileiro com status constitucional pelo Decreto n® 6.949/2009, estabelece a promogao
do exercicio pleno dos direitos humanos, enquanto o art. 18 da Lei n® 13.146/2015 (Lei
Brasileira de Inclusao) garante atencao integral a satde.

No campo especifico das doencas raras, a Portaria do Gabinete do Ministro do
Ministério da Satde (GM/MS) n°® 199/2014 instituiu a Politica Nacional de Aten¢ao
Integral as Pessoas com Doengas Raras (PNAIPDR), estabelecendo, em seu art. 2°,
diretrizes como a integralidade do cuidado, a equidade no acesso e a garantia de
diagndstico e tratamento em tempo oportuno. Ainda assim, a existéncia de um
arcabouco normativo robusto ndo tem sido suficiente para assegurar a efetividade desses
direitos na pratica.

A literatura brasileira sobre doencas raras aponta que os itinerarios
diagnostico-terapéuticos sao frequentemente marcados por longos periodos de incerteza,

multiplas consultas e dificuldades de acesso ao tratamento (Iriart et al., 2019). No
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contexto amazodnico, essas dificuldades assumem maior complexidade, na medida em
que fatores como distancia geografica, necessidade de deslocamento e concentracao de
servicos especializados transformam o territorio em barreira concreta ao acesso a saude.
Na prética, o cuidado de uma crianca com doencga rara na Amazdnia pode implicar a
reorganizacdo integral da vida familiar, incluindo moradia, trabalho, renda e redes de
apoio, apenas para alcancar aquilo que, em tese, j4 se encontra juridicamente
assegurado.

E nesse contexto que se insere o caso analisado neste artigo: uma crianca residia
em um municipio de expansdo inserido na Fronteira Agricola do sudeste do bioma
Amazonico na fronteira Oriental da Amazodnia, no Extremo Leste Amazonico que, apos
regressao neurologica abrupta, a familia se mudou para regiao do Estuario Amazonico
em que percorreu um itinerdrio diagndstico-terapéutico marcado por erro inicial de
laudo, necessidade de exames de alta complexidade, confirmacao de doenca rara, busca
de especialista fora do estado, negativa administrativa ao tratamento e posterior
judicializagdo. O caso permite examinar como o tempo institucional, as barreiras
territoriais e a atuagdo familiar condicionam a protecdo concreta do direito a vida e a
saude.

A definicao terapéutica exigiu a busca de especialista fora do estado, culminando
na prescricdo do medicamento anifrolumabe que foi solicitado ao plano que negou o
fornecimento, e diante da negativa administrativa para o fornecimento da medicacao, o
acesso ao tratamento ocorreu por via judicial, com melhora clinica ap6s o inicio do
farmaco.

Esse percurso evidencia a figura do pai atipico ndo como personagem heroico,
mas como sujeito compelido a produzir letramento cientifico e juridico para garantir, na
pratica, o direito a vida do préprio filho. Em que a interpretacdo de laudos, a leitura de
artigos biomédicos, a compreensdo de protocolos teraputicos e a mobilizacdo de
instrumentos juridicos passam a integrar o proprio processo de cuidado.

Do ponto de vista metodoldgico, o estudo adota uma abordagem qualitativa, de
natureza aplicada, com finalidade descritiva e interpretativa, estruturada como estudo de
caso unico desenvolvido a partir de autoetnografia analitica. Essa estratégia
metodoldgica permite articular experiéncia vivida, documentacdo clinica e andlise

juridica, possibilitando transformar uma vivéncia situada em objeto de investigacao
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cientifica, sem prejuizo do rigor analitico (Anderson, 2006; Denzin, 2014; Ellis; Adams;
Bochner, 2011).

A analise ¢ complementada por pesquisa documental e revisao de literatura, com
triangulacdo de fontes que incluem registros clinicos, documentos administrativos e
judiciais, além do marco normativo aplicavel. Esse procedimento metodoldgico
contribui para ampliar a consisténcia interpretativa e reduzir a limitagdo inerente a
subjetividade da experiéncia individual.

A discussdo também exige reconhecer que o cuidado permanece socialmente
distribuido de forma desigual. Dados do Instituto Brasileiro de Geografia e Estatistica
(IBGE) indicam que, em 2022, as mulheres dedicaram, em média, 21,3 horas semanais
aos afazeres domésticos e ao cuidado de pessoas, enquanto os homens dedicaram 11,7
horas (Hirata, 2022; IBGE, 2024b). Nesse contexto, o reconhecimento da paternidade
atipica amplia a compreensdo da corresponsabilidade, sem desconsiderar as
desigualdades estruturais existentes.

Diante desse cendrio, o problema de pesquisa que orienta este estudo pode ser
formulado nos seguintes termos: como garantir, na Amazonia, o direito a vida e a satide
de uma crianca com doen¢a rara quando a efetivacdo desses direitos depende, em
grande medida, do letramento cientifico e juridico do cuidador familiar?

O objetivo geral consiste em analisar de que modo a articulacao entre familia,
ciéncia, administragdo publica, regulacdo sanitdria e atuacdo judicial condiciona a
protecdo desses direitos no caso estudado.

De modo especifico, pretende-se reconstruir o itinerario diagndstico-terapéutico
da crianca; examinar o marco normativo aplicavel a protecao integral, a deficiéncia e as
doengas raras; compreender o letramento cientifico e juridico do pai cuidador como
estratégia concreta de defesa da vida; e discutir os limites e as possibilidades da

judicializagao e do cuidado em contexto amazonico.

1 O direito a vida e a satide em contextos de doenca rara infantil

O ponto de partida para a andlise juridica das doengas raras na infincia reside na
compreensdo de que o direito a vida ndo pode ser tratado como promessa abstrata, pois
quando uma crianca depende de diagnostico célere, acesso a especialistas e tratamento
em tempo oportuno, os direitos fundamentais deixam de operar apenas como diretrizes

normativas e passam a constituir critérios concretos de avaliacdo da atuacdo estatal.
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Nesse sentido, a protecdo juridica da infincia precisa ser interpretada a luz da dignidade
da pessoa humana, articulando o direito a vida e o direito a satide como dimensdes
indissocidveis da protecdo integral (Brasil, 1988, 1990).

Sob a perspectiva dogmatica, o direito a saude, previsto no artigo 196 da
Constituicao Federal, integra o conjunto de prestacdes indispensaveis a preservagdo da
dignidade humana, especialmente quando sua auséncia pode comprometer a
sobrevivéncia ou o desenvolvimento da crianga. A contribuicdo de Sarlet (2007) ¢
relevante para este estudo porque permite compreender a eficidcia dos direitos
fundamentais como exigéncia de concretizagdo material, € ndo apenas como
reconhecimento formal no texto constitucional. No caso de doenga rara infantil, essa
leitura desloca a analise da simples existéncia da norma para a pergunta sobre sua
capacidade de produzir diagndstico, tratamento e acompanhamento em tempo
compativel com a urgéncia clinica.

A doutrina da protecao integral, prevista no artigo 227 da Constituicdo Federal e
regulamentada pelo Estatuto da Crianca e do Adolescente, refor¢a esse dever ao
estabelecer prioridade absoluta na efetivacdo dos direitos da crianga (Brasil, 1988,
1990). Nesse ponto, Sarmento (2010) contribui para afastar uma compreensdo
meramente programatica dos direitos sociais, uma vez que situagdes de vulnerabilidade
extrema ndo permitem que a protecdo estatal seja reduzida a conveniéncia
administrativa ou or¢gamentaria. Aplicada ao caso estudado, essa perspectiva sustenta
que a demora diagndstica e terapéutica ndo pode ser tratada como simples limitacdo
operacional, pois incide diretamente sobre a prote¢do integral da crianca.

No campo das politicas publicas, a Portaria GM/MS n° 199/2014 instituiu a
Politica Nacional de Atencdo Integral as Pessoas com Doencas Raras, estabelecendo
diretrizes como diagnostico precoce, tratamento oportuno e cuidado integral (Brasil,
2014). A contribuicdo de Barroso (2013), nesse ponto, consiste em problematizar a
distancia entre a densidade normativa dos direitos fundamentais e sua efetividade
concreta em contextos marcados por limitagdes institucionais. Assim, no caso analisado,
a existéncia de um marco normativo robusto ndo elimina o problema juridico central: a
necessidade de verificar se o sistema consegue transformar prote¢ao formal em resposta

efetiva antes que o tempo institucional produza dano irreversivel.
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Em situagdes de doenca rara infantil, a demora na resposta estatal pode
configurar violacdo direta ao direito a vida, transformando a ineficiéncia administrativa

em questao constitucional de vida ou morte.

2 Judicializaciao da saiide como mecanismo de protecao da vida

A judicializagdo da saude tem se consolidado como fendmeno estrutural no
Brasil, refletindo tanto a expansdo do acesso a justica quanto as limitagdes do sistema
de saude em atender demandas complexas. Assim, dados recentes do Conselho
Nacional de Justica indicam crescimento expressivo das acdes judiciais na area,
evidenciando que o Judicidrio se tornou via recorrente de acesso a tratamentos
(Conselho Nacional de Justiga (CNJ), 2025).

Do ponto de vista juridico, a judicializagdo pode ser compreendida como
mecanismo de protecdo do minimo existencial. Como argumenta Virgilio Afonso da
Silva, o controle judicial dos direitos sociais ¢ legitimo quando visa assegurar condi¢des
minimas de dignidade (Silva, 2010). Nesse sentido, a atuacdo do Judiciario ndo
representa necessariamente violagdo da separacdo de poderes, mas resposta quando ha
omissdo estatal.

Entretanto, autores como Oscar Vilhena Vieira alertam para os riscos do
ativismo judicial excessivo, que pode deslocar decisdes politicas para o ambito judicial
(Vieira, 2008). Esse debate remonta as reflexdes de Cappelletti, que reconhece o papel
criativo dos juizes na concretizagdo de direitos, mas destaca a necessidade de equilibrio
institucional (Cappelletti, 1993).

No plano internacional, estudos sobre litigincia em satde indicam que a
judicializagdo pode contribuir para a efetivacdo de direitos, mas também gerar
desigualdades no acesso, beneficiando aqueles com maior capacidade de mobilizacio
(Yamin; Gloppen, 2011). Ferraz destaca que esse fendmeno deve ser analisado a luz da
justica distributiva, considerando seus impactos sobre o sistema como um todo (Ferraz,
2021).

No Brasil, o Supremo Tribunal Federal (STF), ao julgar o Tema 6, estabeleceu
critérios para o fornecimento de medicamentos ndo incorporados ao Sistema Unico de
Saude (SUS), reconhecendo a possibilidade excepcional de intervencao judicial (STF,

2024). Esse entendimento refor¢a que, em situagdes extremas, o acesso ao direito pode
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depender da capacidade de acionar o sistema de justiga, transformando o letramento

juridico em instrumento de defesa da vida.

3 Doencas raras, desigualdade territorial e o contexto amazonico

A literatura sobre doencas raras no Brasil aponta que o percurso até o
diagnostico ¢ frequentemente longo e incerto, fendomeno conhecido como odisseia
diagnostica (Iriart et al., 2019). Consonante a isso, estudo recente identificou média
superior a cinco anos até a confirmagdo diagnoéstica, evidenciando a existéncia de
barreiras estruturais persistentes no sistema de satde (Oliveira et al., 2024). Em doencas
raras infantis, esse atraso possui impacto juridico e clinico relevante, pois a demora no
acesso a exames, especialistas e terapias pode agravar sequelas, comprometer o
desenvolvimento da criancga e atingir diretamente a prote¢do do direito a satde e a vida.

Esse cenario revela que o acesso ao cuidado ndo ¢ distribuido de forma
equitativa, sendo profundamente influenciado por fatores sociais e territoriais. A
contribuicdo de Sen (2010) ¢ relevante para este estudo porque permite interpretar a
auséncia de diagndstico e tratamento ndo apenas como falha administrativa, mas como
restricdo concreta as liberdades reais da crianga, especialmente a possibilidade de viver,
desenvolver-se e acessar oportunidades efetivas de cuidado. No mesmo sentido, Marmot
(2005) contribui para compreender que renda, territorio, deslocamento e disponibilidade
de servigos nao sao elementos externos ao direito a saude, mas determinantes que
condicionam seus resultados concretos.

Antes de examinar o caso, ¢ necessario delimitar de qual Amazodnia se trata. A
Amazonia Legal corresponde a um recorte juridico-politico de planejamento regional,
composto por 773 municipios distribuidos em nove unidades federativas, com area de
5.014.107,875 km?, equivalente a aproximadamente 58,924% do territorio brasileiro
(IBGE, 2024a). Esse recorte ndo se confunde integralmente com o bioma amazonico
nem com a Amazonia internacional, pois foi instituido para fins de planejamento estatal,
desenvolvimento regional e reducdo de desigualdades socioespaciais (IBGE, 2024a;
IPEA, 2008). Desse modo, falar em Amazonia exige reconhecer a existéncia de
diferentes Amazonias: urbana e metropolitana, rural, ribeirinha, indigena, de fronteira,
interiorana e periférica, cujas condigdes de acesso a servicos publicos ndo sdo

homogéneas.
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Neste artigo, o recorte empirico adotado corresponde a Amazdnia oriental,
integrante da Amazonia Legal com um polo urbano localizado no Estudrio Amazonico e
um municipio de expansdo inserido na Fronteira Agricola do sudeste do bioma
Amazodnico. Essa assimetria ajuda a compreender por que servigos especializados
tendem a se concentrar em centros urbanos, obrigando familias do interior a reorganizar
moradia, renda, trabalho, estudo e redes de apoio para acessar tratamento. No caso de
doengas raras, em que o diagnostico pode exigir exames genéticos, neurologia
especializada, imunologia, reumatologia, genética médica ou terapias de alto custo, a
distancia entre interior e capital deixa de ser apenas obsticulo logistico e passa a
integrar o proprio problema juridico da efetividade do direito a saude.

A pesquisa Regides de Influéncia das Cidades 2018, do IBGE, demonstra que os
servigos de saude de alta complexidade possuem distribuicdo espacial mais seletiva,
exigindo maiores deslocamentos da populagdo. Enquanto a média nacional de
deslocamento para servigos de baixa e média complexidade foi de 72 km, a busca por
servicos de alta complexidade alcangou média de 155 km no pais (IBGE, 2020). Na
regido Norte, essa média chegou a 276 km, sendo a rede urbana marcada por fluxos
direcionados as capitais e quase sem existéncia de polos secundérios, o que reforca a
dependéncia de centralidades urbanas para tratamentos especializados (IBGE, 2020).
No mesmo levantamento, o Arranjo Populacional nos grandes centros aparecem entre as
centralidades relevantes para servigos de saude de alta complexidade, indicando sua
fun¢do polarizadora no acesso regional ao cuidado especializado (IBGE, 2020).

Essa dindmica territorial confirma pesquisas sobre saude na Amazonia. Garnelo
et al. (2018) demonstram que o acesso e a cobertura da atencao primaria na regiao Norte
sdo marcados por desigualdades entre populacdes rurais e urbanas, com maior
dificuldade para grupos situados fora dos centros urbanos. Garnelo et al. (2020), ao
analisarem populacgdes ribeirinhas rurais, evidenciam que as barreiras de acesso nao se
limitam a entrada no sistema, mas incluem dificuldades de continuidade do cuidado,
deslocamento, organiza¢do da rede e disponibilidade de servigos em tempo oportuno.
Para o caso das doengas raras, esse dado ¢ decisivo: iniciativas que ampliam o primeiro
contato com o sistema de saude podem ser insuficientes quando a crianca depende de
exames especializados, interpretacdo diagndstica complexa, prescricdo fora do

domicilio e acompanhamento longitudinal.
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A concentracdo de profissionais e servigos especializados aprofunda esse
quadro. A Demografia Médica no Brasil 2025 apontou que a regido Sudeste concentra
55,4% dos médicos especialistas do pais, enquanto a regido Norte concentra apenas
5,9% (Scheffer et al., 2025). Essa distribuicdo desigual tem especial relevancia para
doengas raras, pois tais condi¢cdes frequentemente exigem profissionais altamente
especializados e articulagdo entre diferentes areas médicas.

No campo especifico da genética médica, Horovitz, Félix e Ferraz (2024)
observam que os servigos genéticos abrangentes permanecem concentrados em grandes
centros urbanos das regides Sul e Sudeste, ainda que a politica nacional de doencas
raras venha buscando ampliar a rede. Os autores também registram que, até junho de
2024, havia 32 servigcos formalmente habilitados na rede de atencao as doencas raras,
nimero ainda limitado diante da extensdo territorial e da diversidade regional brasileira.

No contexto da Amazdnia, a combinacdo entre baixa densidade demografica,
grandes distancias, concentragdo de servigos em centros urbanos e escassez de
especialistas faz com que o territorio funcione como elemento constitutivo da
desigualdade em saude. A crianga com doenga rara ndo enfrenta apenas a raridade
clinica da condi¢do, mas também a raridade institucional de servigos capazes de
reconhecer, diagnosticar e tratar adequadamente sua enfermidade. Assim, a dificuldade
de acesso ndo resulta de um tUnico evento, mas da sobreposi¢do entre o tempo da
doenga, o tempo do deslocamento, o tempo administrativo e o tempo judicial.

Diante desse cendrio, a Amazonia deve ser compreendida ndo apenas como
espaco geografico, mas como fator juridico relevante. Quando o territdrio condiciona o
acesso a exames, especialistas e tratamentos, a desigualdade espacial se converte em
desigualdade juridica, pois afeta a possibilidade concreta de exercicio do direito a saude
e a vida. Em casos de doenca rara infantil, essa conversdo ¢ ainda mais grave, porque a
demora pode produzir danos irreversiveis. Por isso, a protecdo integral da crianca na
Amazonia exige respostas institucionais diferenciadas, territorialmente sensiveis e

capazes de reduzir a dependéncia da judicializagdo como via de acesso ao tratamento.

4 Paternidade atipica, cuidado e letramento juridico como pratica de direitos
humanos
A andlise do caso permite compreender a paternidade atipica como categoria

emergente no campo dos direitos humanos. Em contextos de doenca rara, o pai deixa de
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ocupar posi¢cdo periférica e passa a desempenhar papel central no cuidado, na busca por
informacao e na mediacdo institucional (Moreira, 2022). Esse movimento pode ser
interpretado a luz da teoria do cuidado, desenvolvida por Joan Tronto, que compreende
o cuidado como pratica moral e politica fundamental para a organizagdo da sociedade
(Tronto, 1993, 2013). O cuidado, nesse sentido, ndo se restringe ao ambito privado, mas
revela a forma como responsabilidades sdo distribuidas socialmente.

Carol Gilligan (1982), ao discutir ética do cuidado, destaca a importancia das
relacdes e da interdependéncia na constru¢do moral. Em contextos de doenca rara
infantil, essa perspectiva evidencia que o cuidado ndo ¢ apenas resposta afetiva, mas
pratica estruturada que envolve conhecimento, tempo e recursos.

A divisao sexual do cuidado, analisada por Hirata (2022), demonstra que esse
trabalho permanece majoritariamente atribuido as mulheres, refletindo desigualdades
historicas. No entanto, a emergéncia da paternidade atipica amplia a compreensdo da
corresponsabilidade, sem eliminar as assimetrias existentes.

Por fim, o letramento cientifico e juridico emerge como pratica essencial. Em
contextos de raridade diagnostica, compreender laudos, acessar evidéncias e acionar
instrumentos juridicos torna-se condi¢do para a efetivacdo do direito a vida. Esse
processo aproxima-se das epistemologias do Sul, ao valorizar saberes produzidos a
partir da experiéncia e da necessidade, revelando que o conhecimento pode ser

ferramenta de resisténcia e transformacao social.

5 Itinerario diagnostico-terapéutico e falhas institucionais

A reconstrugdo do itinerdrio diagndstico-terapéutico permite compreender, de
forma concreta, como se materializam as falhas institucionais no acesso a saude. Como
em casos de doenga rara, esse percurso frequentemente envolve multiplos atendimentos,
exames inconclusivos, diagnosticos equivocados e sucessivas tentativas de acesso a
especialistas. Essa trajetoria ndo ¢ linear, mas marcada por interrupgdes € recomecos
que evidenciam a fragmentagdo do sistema de saude.

O erro de laudo, nesse contexto, assume papel central. Longe de representar
falha isolada, ele pode desencadear uma cadeia de atrasos que compromete todo o
processo diagnoéstico. Desta forma, sob a perspectiva de Lipsky, as decisdes tomadas na

ponta do sistema, por profissionais que operam sob pressao e limitagdes, tém impacto
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direto na efetivagdo das politicas publicas (Lipsky, 1980). Assim, a falha individual
necessita ser compreendida como expressao de um problema estrutural.

A peregrinagdo clinica, caracterizada pela busca por diferentes servigos e
profissionais, evidencia a auséncia de coordenacdo institucional. Como argumenta
Lindblom, politicas publicas frequentemente se desenvolvem de forma incremental, sem
planejamento integrado, o que resulta em respostas fragmentadas e insuficientes
(Lindblom, 1959). No caso das doengas raras, essa logica se mostra particularmente
inadequada, dada a necessidade de respostas rapidas e articuladas.

A negativa administrativa ao tratamento constitui outro elemento critico. Quando
0 acesso a terapias depende de autorizagdo burocratica, a demora ou a recusa podem
interromper o fluxo de cuidado, configurando verdadeira ruptura no acesso. Esse
fendmeno pode ser analisado a luz do modelo de multiplos fluxos de Kingdon, no qual a
convergéncia entre problemas, solugdes e decisdes politicas nem sempre ocorre de
forma tempestiva (Kingdon, 1995).

Nesse contexto, o itinerario diagndstico-terapéutico deixa de ser apenas narrativa
individual e passa a funcionar como prova empirica da inefetividade normativa. Assim,
ao evidenciar a distancia entre o direito previsto e o direito realizado, ele revela as
limitagdes estruturais do sistema e a necessidade de repensar a organizagao das politicas

publicas de satde.

6 Metodologia

O presente artigo trata-se de pesquisa qualitativa, de natureza aplicada, com
finalidade descritiva e interpretativa, desenvolvida como estudo de caso situado, com
base em autoetnografia analitica de carater autoetnobiografico. Essa escolha decorre do
objetivo de compreender, a partir de uma experiéncia concreta, como se articulam
doenga rara infantil, paternidade atipica, direito a saude e judicializacdo em contexto
amazonico (Anderson, 2006; Ellis; Adams; Bochner, 2011).

A autoetnografia foi adotada porque o pesquisador estd inserido diretamente no
percurso analisado, na condi¢do de pai cuidador. Ainda assim, o texto ndo se limita a
um relato pessoal, pois busca transformar a experiéncia vivida em problema de pesquisa
com relevancia juridica e social, por meio de reflexao critica e didlogo com a literatura

especializada (Denzin, 2014; Anderson, 2006).
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O corpus da pesquisa foi composto por trés conjuntos de materiais: registros
autoetnobiograficos do pai pesquisador; documentos do itinerario diagnostico e
terapéutico da crianca, como laudos, exames, prescricdes € negativas administrativas; e
fontes normativas e bibliograficas relacionadas ao direito a vida, ao direito a satde, as
doengas raras, ao cuidado e a saude na Amazonia. Essa composi¢do permite articular
experiéncia vivida e base documental, sem reduzir a analise a memoria individual (Iriart
etal.,2019).

O recorte temporal concentra-se no periodo iniciado no final de 2023, com os
primeiros sinais de regressdo neurologica, e avanga pelos desdobramentos ocorridos em
2024 e 2025, incluindo busca diagnostica, exames de maior complexidade, confirmagao
da sindrome, indicagdo terapéutica, negativa administrativa e judicializagdo. A
reconstrucdo cronoldgica foi importante porque permitiu visualizar como o tempo
institucional interfere diretamente no risco e na prote¢do da vida da crianga (Horovitz;
Félix; Ferraz, 2024; Iriart et al., 2019).

A analise do material combinou reconstrucdo cronoldgica e analise tematica
reflexiva. A primeira permitiu ordenar fatos, decisdes e omissdes; a segunda
possibilitou identificar e interpretar nucleos centrais do caso, como paternidade atipica,
letramento cientifico e juridico, cuidado intensivo, desigualdade territorial e
judicializagao da satude (Braun; Clarke, 2006).

Para fortalecer a consisténcia da pesquisa, adotou-se a triangulacdo de fontes,
articulando narrativa pessoal, documentos clinicos, registros administrativos e judiciais,
legislagdo e bibliografia. Esse procedimento contribui para ampliar a credibilidade da
interpretagdo e reduzir o risco de que a analise fique restrita a subjetividade do
pesquisador (Lincoln; Guba, 1985).

Do ponto de vista epistemologico, o estudo parte da nog¢do de conhecimento
situado, segundo a qual a experiéncia socialmente vivida pode produzir saberes
relevantes quando submetida a tratamento metodoldgico rigoroso. No caso em analise, o
cuidado intensivo também produziu formas concretas de letramento cientifico e
juridico, essenciais para compreender laudos, buscar evidéncias e acionar instrumentos
de protecao (Haraway, 1988; Santos, 2019).

O estudo toma como referéncia empirica a Amazodnia oriental, contida dentro da
Amazonia legal brasileira, ndo tendo a pretensdo de representar a Amazonia em sua

totalidade, reconhecendo a existéncia de distintas realidades sociais, territoriais,
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culturais e institucionais no interior da propria regido amazonica. Nesse recorte, a
escassez de servigos especializados, a concentracao da assisténcia em determinados
centros urbanos e as desigualdades territoriais interferem diretamente no acesso ao
diagnostico e ao tratamento, tornando o contexto amazonico elemento central para a
interpretagdo juridica e social do caso (Garnelo et al., 2020; Horovitz; Félix; Ferraz,
2024).

Quanto aos aspectos éticos, o texto foi construido com anonimizagao, supressao
de identificadores pessoais e cuidado na exposicdo de dados sensiveis, especialmente
por envolver criancga e informagdes de saude. A reflexdo ética dialoga com a Resolugao
do Conselho Nacional de Saude (CNS) n° 510/2016 e com a Lei Geral de Protecao de
Dados Pessoais-LGPD (Brasil, 2016, 2018).

Considerando a natureza autoetnografica e o desenho de estudo de caso Unico, o
objeto desta pesquisa ndo consiste em produzir generalizagdes estatisticas sobre todas as
experiéncias de doenca rara infantil na Amazonia, assim, seu alcance ¢ analitico e
interpretativo. O caso estudado ¢ tomado como experiéncia situada, capaz de tensionar
categorias juridicas e institucionais relacionadas ao direito a saude, ao direito a vida, a
protecdo integral, a desigualdade territorial e a judicializagdo. Assim, a andlise ndo
pretende afirmar que o percurso examinado representa a totalidade das criancas com
doencas raras na regiao, mas demonstrar como uma experiéncia concreta pode revelar
problemas normativos, administrativos e territoriais que merecem investigacao juridica
mais ampla.

O uso da autoetnografia analitica em pesquisa juridica aplicada a satide constitui
inovagdo metodologica ainda pouco explorada no campo do Direito no Brasil e este

artigo inova sendo aplicado de forma estratégica, coerente e coesa.

7 Resultados e discussdo

Os resultados sdo apresentados em eixos articulados, com a cronologia do caso
funcionando como fio condutor, mas sem reduzir a analise a uma sucessao de fatos. O
que emerge do corpus € uma engrenagem na qual tempo, diagnostico, acesso, cuidado,
territorio e jurisdicdo se condicionam mutuamente.

Desse modo, os resultados ndo sdo apresentados como comprovagao estatistica
de uma tese geral, mas como interpretacao analitica de um caso situado. A reconstrucao

do itinerdrio diagndstico-terapéutico permite dialogar com conceitos juridicos e
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institucionais, especialmente a efetividade do direito a saude, a centralidade do tempo
na protecao da vida, a desigualdade territorial como barreira de acesso e a judicializagcdo
como mecanismo excepcional de recomposi¢ao do cuidado. Nessa perspectiva, o caso
ndo encerra uma conclusdo generalizante, mas abre hipdteses interpretativas sobre a
protecdo de criangas com doencas raras em contextos amazonicos marcados por
escassez de servicos especializados e assimetrias territoriais.

Nessa chave, a resposta ao problema de pesquisa nao estd em um fator isolado,
mas na qualidade da articulagdo entre familia, ciéncia, administracdo publica, regulacio
sanitaria e atuagdo judicial para tornar efetivos, em contexto amazdnico, o direito a vida,
o direito a saude e a protegdo integral da crianca (Brasil, 1988, 1990, 2014). A seguir,
apresenta-se o Quadro 1 com o detalhamento da linha do tempo diagndstica-terapé€utica.

Quadro 1 — Linha do tempo diagndstica-terapéutica

Data Evento Instancias Evidéncia empirica Saida/decisao
aproximada envolvidas
Nov./2023 Quadro febril Familia; Perda stbita de Sinal de alerta para
seguido de atendimento inicial | habilidades motoras apds investigagdo
regressao febre neurologica
neurologica abrupta
Jan./2024 Ressonancia Servigo de Laudo inicial Contestac¢ao
magnética imagem; familia incompativel com a técnica do laudo
historia clinica
Jan./2024 Revisdo do primeiro Familia; Reconhecimento do Reabertura da
laudo radiologista equivoco e emissdo de investigagdo
novo laudo
Jan.-mar./202 | Peregrinagéo clinica Rede publica e Consultas sucessivas, Persisténcia
4 privada; multiplas | descrédito em parte dos diagnostica
especialidades atendimentos ¢
ampliagdo do rol de
exames
2024 Exoma Laboratorio; Exame molecular de Confirmacao
especialistas maior complexidade diagnostica
2024 Diagnostico de Especialistas Definicdo etiologica da Direcionamento
sindrome de condigdo rara terapéutico
Aicardi-Goutiéres
tipo 4 (AGS4)
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2024 Busca de Familia; Necessidade de expertise Prescrigao de
especialista fora do especialista ndo disponivel anifrolumabe
estado extraestadual localmente
2024 Negativas Operadora; Auséncia de cobertura Ruptura do fluxo
administrativas instancias assistencial imediata de acesso
administrativas
2024 Judicializagao Familia; Acao para assegurar o Decisdo favoravel
advocacia; tratamento
Judiciario
Cercade | Inicio do tratamento | Operadora; equipe | Primeiras doses e sinais Reducido da
més apos a e melhora inicial clinica; familia clinicos positivos laténcia
acdo pos-decisdo

Fonte: elaborado a partir do corpus empirico da pesquisa (2026)

A linha do tempo evidencia que o caso ndo se organiza apenas em torno de
eventos clinicos sucessivos, mas de interrup¢des e recomposi¢oes do acesso. Cada
etapa, do erro inicial de laudo a decisdo judicial, revela como a prote¢ao do direito a
vida dependeu da capacidade de transformar urgéncia clinica em demanda institucional
inteligivel. Assim, em doencas raras, esse encadeamento ¢ juridicamente relevante
porque a demora diagndstica e terapéutica pode produzir danos irreversiveis e mostra
que a demora diagndstica e a incerteza terap€utica ndo sdo excegdes, mas tracos
recorrentes dos itinerarios de cuidado no Brasil (Iriart ef al., 2019; Oliveira et al., 2024).

Assim, com base nas informagdes do quadro 1, € possivel verificar também que
a crianga ndo saiu de um sintoma para um tratamento, mas de um sintoma para um
circuito de mediagdes, no qual a familia precisou produzir informagao, confrontar erro
técnico, buscar expertise externa e acionar o sistema de justi¢a para recompor um fluxo
assistencial rompido.

Juridicamente, o quadro confirma que o tempo nao ¢ dado administrativo neutro.
Quando a Constitui¢dao assegura o direito a saude e impoe prioridade absoluta a crianga,
e quando o Estatuto da Crianca e do Adolescente vincula a protecao a vida e a saude a
efetivacdo de politicas publicas, o atraso deixa de ser mera ineficiéncia e passa a tocar o
nucleo do direito fundamental ameagado.

A Politica Nacional de Atengao Integral as Pessoas com Doencas Raras reforga
esse ponto ao fixar como objetivos a deteccdo precoce, o tratamento oportuno, a
integralidade e a reducdo da mortalidade e das incapacidades, o que torna incompativel

com sua légica um itinerario que sé se estabiliza apds multiplas barreiras clinicas e
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administrativas (Brasil, 1988, 1990, 2014). A literatura descreve como itinerarios
terapéuticos longos, marcados por incerteza, peregrinacao entre servicos € dependéncia
crescente da capacidade familiar de traduzir a urgéncia clinica em demanda institucional
inteligivel. Desta maneira a judicializagdo aparece, entdo, como mecanismo de
recomposi¢do do percurso, € ndo como ponto de partida desejavel do cuidado (Iriart et
al.,2019; Yamauti et al., 2023).

A seguir ¢ apresentado o Quadro 2 demonstra as barreiras encontradas e seus
efeitos sobre o direito a vida.

Quadro 2 — Barreiras por natureza e seus efeitos sobre o direito a vida

Natureza da Manifestacio Efeito Consequéncia para o Estratégia de
barreira concreta juridico-social cuidado enfrentamento
Clinica Raridade e Incerteza Atraso e inseguranca Exoma e busca de
complexidade da diagnostica e prescritiva especialista fora do
AGS4 terapéutica estado
Clinica Laudo inicial Risco de desvio Possivel naturaliza¢do do | Contestacdo técnica
inconsistente diagnéstico erro documentada
Cultural Descrédito do Deslegitimagao Barreiras Letramento
cuidador do saber comunicacionais e cientifico e
experiencial sofrimento moral argumentacao
técnica
Cultural Inexisténcia de Invisibilidade do | Sobrecarga e dificuldade Reivindicagdo de
reconhecimento da pai cuidador de corresponsabilizagio reconhecimento
paternidade atipica publica institucional
Institucional | Assimetria territorial Desigualdade Mudanca for¢ada, custos Reorganizagdo
interior-capital material de acesso e risco de familiar e
descontinuidade deslocamento
Institucional Negativas Ruptura do acesso Judicializacdo do Acdo judicial e
administrativas terapéutico tratamento cumprimento da
decisdo

Fonte: elaborado a partir do corpus empirico da pesquisa (2026)

O Quadro 2 demonstra que as barreiras nao atuaram isoladamente. A raridade
diagnostica potencializou o erro técnico inicial; o erro exigiu contestacdo; a contestacao
expOs a tensdo entre saber pericial e saber experiencial; o descrédito sofrido pelo
cuidador agravou a peregrinacdo clinica; e a negativa administrativa converteu a falha
assistencial em conflito juridico. Por isso, a violagdo do direito a satde, aqui, ndo
decorreu da auséncia de norma protetiva, mas do acumulo de falhas de implementacao,
reconhecimento e coordenacao.
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A leitura ¢ convergente com a literatura sobre doencas raras e com o debate
sobre as mediagdes da deficiéncia, que mostram como vulnerabilidade clinica e
vulnerabilidade institucional tendem a se refor¢ar mutuamente (Iriart et al., 2019;
Mello; Aydos; Schuch, 2022; Horovitz; Félix; Ferraz, 2024). Esse acimulo também
evidencia que a crianga com doenca rara ndo pode ser lida fora do marco da titularidade
de direitos.

A Convengao sobre os Direitos das Pessoas com Deficiéncia, com status
constitucional, exige protecdo e exercicio pleno de direitos em igualdade de condigdes;
a Lei Brasileira de Inclusdo assegura acesso a saude e a informacao; e o Estatuto da
Crianga e do Adolescente exige politicas publicas aptas a proteger vida e satde.

Quando, apesar desse arcabouco, a familia precisa transformar urgéncia clinica
em peticdo, pedido administrativo, dossi€ técnico e prova cientifica, o cuidado sai
definitivamente do espago privado e entra no campo constitucional dos direitos
humanos (Brasil, 1990, 2009, 2015). Diante disso, o Quadro 3 visa mostrar
encadeamento regulatorio e ruptura do acesso.

Quadro 3 — Encadeamento regulatorio e ruptura do acesso

Etapa Instancia Funcio Falha Consequéncia Resposta
responsavel esperada observada no acionada
caso
Prescrigéo Meédico especialista Definir Dependéncia Atraso na Busca
especializada indicacdo de expertise definic¢do do extraestadual
terapéutica fora do estado tratamento
Registro Agéncia Nacional de Autorizar Registro ndo se | Persisténcia da | Dossié técnico
sanitario Vigilancia Sanitaria | circulacdo do | converteu em barreira de e juridico
(Anvisa) medicamento acesso acesso
assistencial
automatico
Cobertura Operadora/regulagio Viabilizar Auséncia de Interrupgdo do | Contestagdo e
assistencial fornecimento cobertura fluxo requerimentos
administrativa terapéutico
imediata
Negativa Operadora Decidir sobre | Indeferimento Risco de Judicializagdo
administrativa o pedido reiterado agravamento
clinico
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Via judicial Judiciario Proteger o Necessidade de Acesso Decisdo
direito substituir o condicionado a favoravel
ameagado fluxo ordinario tutela
jurisdicional
Inicio do Operadora/equipe Cumprir a Laténcia at¢ a | Manutengao do Melhora
tratamento clinica decisdo e primeira dose risco até o clinica inicial
executar a inicio
terapia

Fonte: elaborado a partir do corpus empirico da pesquisa (2026)

O quadro 3 mostra que a judicializacdo foi, no caso concreto, instrumento de
sobrevivéncia. A prescrigdo existia, a necessidade clinica estava documentada e o
tratamento s6 comecou depois da intervencdo judicial. Esse resultado se alinha ao
cenario mais amplo da litigiosidade em saude: segundo o CNJ, em 2024 foram
ajuizados 663.864 novos processos na matéria, e entre 2020 e 2024 o crescimento dos
casos novos foi de 92,86%; no mesmo periodo, o aumento das solicitacdes de notas
técnicas no e-NatJus chegou a 40%. No plano jurisprudencial, o STF consolidou no
Tema 6 a possibilidade excepcional de concessao judicial de medicamento registrado na
Anvisa, mas nao incorporado as listas do SUS, desde que observados critérios rigorosos.

No plano do caso, esses dados ajudam a ler a decisdo judicial ndo como excesso,
mas como contengdo de uma ruptura administrativa que incidia sobre o direito a vida da
crianga (Conselho Nacional de Justi¢a, 2025a, 2025b; Supremo Tribunal Federal, 2024).
Ainda assim, romantizar a judicializa¢@o seria um erro. O mesmo mecanismo que salva
uma crianca revela que a porta ordinaria falhou. Além disso, a via judicial depende de
informacdo, rede de apoio, capacidade argumentativa e algum grau de capital
institucional, o que tende a reproduzir desigualdades de acesso.

A literatura mostra que a judicializacdo da saude ¢ simultaneamente estratégia de
enfrentamento e sintoma de desorganizacao regulatoria e distributiva. No presente caso,
ela funcionou como ultima barreira contra o colapso do direito, mas também expos a
seletividade de um sistema em que a prote¢ao da vida pode depender da aptidao familiar
para acionar ciéncia, advocacia e justica em tempo util (Ventura et al., 2010; Yamauti et
al., 2023).

No presente estudo, a paternidade atipica, ndo aparece como gesto episodico de
apoio, mas como posicdo estruturante de cuidado, conhecimento e defesa de direitos.
Pois o pai pesquisador ndo apenas acompanhou consultas e terapias; ele contestou

laudo, estudou artigos cientificos, defendeu o exoma, compreendeu o circuito
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regulatorio do medicamento e participou da constru¢do da estratégia juridica que tornou

possivel a terapia. Em termos analiticos, isso desloca a figura paterna da periferia do

cuidado para o centro da agéncia protetiva e aproxima a experiéncia do que a literatura

brasileira denomina parentalidade atipica, isto ¢, um rearranjo de significados, saberes e

praticas familiares produzido pela convivéncia com deficiéncia, cronicidade e raridade

(Esper et al., 2025; Moreira, 2022).

Esse movimento ndo apaga o protagonismo historico das mulheres no cuidado.

Ao contrario, so se torna inteligivel quando lido a luz da ética do cuidado e da divisao

sexual do trabalho. Tronto mostra que cuidar ¢ pratica moral e politica por meio da qual

uma sociedade distribui responsabilidades; Hirata demonstra que o trabalho de cuidado

permanece profundamente atravessado por género, raga ¢ classe; e os dados do IBGE

confirmam que, em 2022, mulheres dedicam em média 21,3 horas semanais aos

afazeres domésticos e ao cuidado de pessoas, contra 11,7 horas dos homens. No caso, a

emergéncia do pai atipico amplia a gramatica publica da corresponsabilidade, mas nao

elimina a sobrecarga feminina nem a necessidade de protecdo social para a unidade

familiar como um todo (Hirata, 2022; IBGE, 2024b; Tronto, 1993, 2013). A seguir, o

Quadro 4 visa mostrar os fatores da territorialidade amazonica e os custos do cuidado.

Quadro 4 — Territorialidade amazodnica e custos do cuidado

Fator territorial Manifestacio Impacto sobre o Impacto sobre a Impacto sobre a
concreta no caso tempo renda continuidade
terapéutica
Interior-capital Mudanca forgada Aumento do tempo Custos de Reducdo do risco de
do interior para a gasto com moradia e auséncia em consultas,
capital deslocamentos e adaptagdo mas com alto custo
reorganizagao social
Concentragdo de Necessidade de Espera e Despesas Dependéncia de redes
especialistas buscar expertise na deslocamentos extraordinarias extra-locais
capital e fora do adicionais
estado
Longas Viagens frequentes Consumo de horas | Gastos logisticos Risco de atraso e
distancias e trajetos extensos de cuidado e fadiga familiar

trabalho

Escassez de
servicos

especializados

Limita¢des da

oferta local

Prolongamento da
peregrinagdo

diagnostica

Maior dispéndio

privado

Maior probabilidade

de descontinuidade
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Reorganizagao Vida familiar, Compressédo do Reducdo de Necessidade de
territorial da laboral e académica tempo cotidiano margens arranjos institucionais
familia reconfigurada econdomicas permanentes

Fonte: elaborado a partir do corpus empirico da pesquisa (2026)

O Quadro 4 evidencia que a Amazonia nao foi cendrio, mas parte material da
produgdo da desigualdade. Os documentos da pesquisa mostram mudanca forcada do
interior para a capital, longos deslocamentos, concentracdo de especialistas e pressdao
sobre tempo, renda e continuidade terapéutica. A literatura sobre saide na Amazonia
converge com esse achado ao mostrar que grandes distancias, desigualdades sociais e
inadequacgdo da rede assistencial limitam de modo expressivo o acesso aos servicos,
especialmente fora dos centros urbanos. Ja a literatura sobre doengas raras no Brasil
indica que a oferta de genética médica e de recursos diagnodsticos de maior
complexidade permanece concentrada em poucos polos, o que torna o territério um
fator de agravamento adicional em condi¢des raras e graves (Garnelo et al, 2020;
Horovitz; Félix; Ferraz, 2024).

Nesse contexto, garantir o direito a vida e a saide de uma crianga rara na
Amazonia exige reconhecer que a geografia também produz juridicidade. Quando o
acesso a laudos, exames, especialistas e terapias depende de deslocamento forcado, o
custo territorial passa a integrar o proprio conteiido material do direito fundamental.

A protecao integral da crianga ndo se realiza apenas com norma abstrata, mas
com capacidade estatal de reduzir barreiras territoriais, organizar linhas de cuidado e
evitar que a distdncia converta uma urgéncia terapéutica em dano irreversivel. A
Portaria n° 199/2014 fornece a moldura normativa desse dever, mas o caso mostra que a
sua concretizacao continua profundamente desigual no espaco amazonico (Brasil, 1988,
1990, 2014; Garnelo ef al., 2020). Assim, o Quadro 5 mostra os arranjos institucionais
ativados e seus efeitos no caso

Quadro 5 — Arranjos institucionais ativados e seus efeitos no caso

Arranjo ou politica O que foi ativado Efeito observado Limite estrutural
Programa de Gestdo e Flexibilizacao do regime Presencga em consultas, Nao substitui rede
Desempenho de trabalho com janelas terapias e rotinas escolares; publica
(PGD)/teletrabalho protegidas manuten¢ao do vinculo especializada

laboral
Rede de familias raras Troca de informagdes e Redugdo de assimetrias Depende de capital
apoio interpares informacionais e qualificago social e
de decisdes conectividade
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PNAIPDR Referencial normativo Base para leitura critica do Nao impediu a
para doengas raras itinerario e da necessidade de | laténcia concreta do
cuidado integral acesso
Regulacdo sanitaria e Registro sanitario e Delimitagdo formal do Ruptura entre
assistencial pedidos administrativos circuito de acesso registro e cobertura
imediata
e-NatJus e repertorio Referéncia potencial para | Lastro técnico possivel para | Nao elimina, por si,
técnico-juridico decisdo qualificada a tutela de saude a litigiosidade
Reorganizagao familiar Redistribuicao cotidiana | Sustentagdo da continuidade Custo subjetivo e
de tarefas de cuidado, familiar e terapéutica material elevado
trabalho e estudo

Fonte: elaborado a partir do corpus empirico da pesquisa (2026)

O Quadro 5 revela que a vida da crianga passou a depender de um arranjo
heterogéneo e fragil, no qual nenhum elemento, isoladamente, foi suficiente. O PGD e o
teletrabalho forneceram tempo protegido; as redes de familias raras reduziram
assimetrias informacionais; a literatura cientifica e o letramento juridico transformaram
o cuidado em agéncia; a regulagdo sanitaria delimitou possibilidades, mas ndo entregou
acesso; € o Judiciario converteu a ultima etapa em tratamento efetivo.

Do ponto de vista institucional, o teletrabalho ndo é o centro do caso, mas
funcionou como infraestrutura de sustenta¢do do cuidado, compativel com a disciplina
do Decreto n° 11.072/2022 e da Instru¢do Normativa Conjunta (IN Conjunta) n°
24/2023, que estruturam o PGD no servico publico federal. Em paralelo, a Politica
Nacional de Cuidados reforga a diretriz de corresponsabilizagao social pelo cuidado, o
que ajuda a ler esses arranjos como parte de uma obrigag¢do publica mais ampla e nao
como concessao graciosa a familia (Brasil, 2022, 2023, 2024).

A presenga das redes de familias raras, embora menos visivel no debate juridico
tradicional, foi decisiva para qualificar decisdoes e difundir taticas de enfrentamento.
Nesse ponto, o caso ilustra uma forma de cidadania epistémica em que o saber
experiencial do cuidador, articulado com ciéncia e direito, deixa de ser residuo subjetivo
€ passa a operar como conhecimento socialmente util.

As epistemologias do sul ajudam a compreender essa passagem, porque recusam
a hierarquia rigida entre saber técnico legitimo e experiéncia vivida descartavel. No
caso, aprender a ler artigos, protocolos e normas ndo significou usurpar o lugar do
especialista, mas preencher, sob pressdo vital, lacunas deixadas pela propria estrutura

institucional (Moreira, 2022; Santos, 2019).
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O caso demonstra que, na Amazonia, garantir o direito a vida e a saude de uma
crianca com doenca rara exige mais do que reconhecer normas protetivas. Exige
capacidade de agir no tempo certo, de ouvir o cuidador, de reduzir desigualdades
territoriais, de articular ciéncia e regulacdo e de evitar que a tutela judicial seja a
primeira porta efetiva do tratamento.

Quando essa articulagdo falha, a familia assume custos intolerdveis de tempo,
conhecimento, deslocamento e sofrimento. E, nesse cenario, o Judicidrio pode se tornar
a ultima barreira entre a vida da crianga e o colapso do direito, a0 mesmo tempo em que
revela, com toda nitidez, a insuficiéncia das respostas administrativas e assistenciais
ordinarias (Brasil, 1988; Brasil, 1990; Brasil, 2014; Conselho Nacional De Justica,
2025a; Supremo Tribunal Federal, 2024).

Conclusao

A analise desenvolvida permite interpretar que, no caso estudado, a protecao do
direito a satde e a vida de crianga com doenga rara nao se realizou apenas pela
existéncia de normas protetivas, mas dependeu da articulagdo concreta entre familia,
ciéncia, administracdo publica, regulacdo sanitdria e atuacdo judicial. Essa leitura
dialoga com Sarlet (2007), para quem a eficacia dos direitos fundamentais exige
concretizagdo material, ¢ com Barroso (2013), ao evidenciar a distancia entre a
densidade normativa dos direitos e sua efetividade em contextos marcados por
limitacdes institucionais.

Considerando a metodologia adotada, os achados ndo autorizam generalizagdo
estatistica sobre todas as experiéncias de doencas raras infantis na Amazonia, pois a
autoetnografia analitica e o estudo de caso unico produzem conhecimento situado,
interpretativo e vinculado a experiéncia analisada (Anderson, 2006; Denzin, 2014;
Ellis; Adams; Bochner, 2011). Assim, o alcance do estudo ¢ analitico: o caso tensiona
categorias juridicas relevantes e permite refletir sobre como a distadncia entre previsao
normativa e efetividade concreta pode produzir riscos diretos a vida e a saide em
situacdes de alta complexidade.

No contexto da Amazonia, o caso analisado sugere que desigualdades
territoriais, concentracdo de servicos especializados e dificuldades de deslocamento
podem converter o territorio em fator de vulnerabilizagdo juridica. Essa interpretacdo

dialoga com Garnelo ef al. (2018), ao demonstrar que o acesso a saide na regido Norte é
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atravessado por desigualdades entre populagdes urbanas, rurais e ribeirinhas, e com
Garnelo ef al. (2020), ao evidenciar que a ampliagao do acesso inicial ndo garante, por
si s0, continuidade do cuidado em situagdes que exigem servigos especializados.

No campo das doengas raras, Iriart et al. (2019) contribuem para compreender a
odisseia diagndstica como percurso marcado por incertezas, multiplos atendimentos e
demora na confirmacdo clinica, enquanto Horovitz, Félix e Ferraz (2024) permitem
relacionar essa dificuldade a concentragdo da genética médica e de servigos
especializados em poucos centros. Desse modo, a andlise ndo reduz a Amazonia a uma
realidade homogénea, mas indica que, em determinados contextos amazonicos, a
efetividade dos direitos fundamentais exige respostas institucionais territorialmente
sensiveis.

A reconstrugdo do itinerario diagnostico-terapéutico também permite
problematizar a organizagao institucional do cuidado em doencas raras. O erro inicial de
laudo, a peregrinagcdo clinica, a busca de especialista fora do estado, a negativa
administrativa e a posterior judicializagdo nao sdo tratados como prova de uma regra
geral, mas como elementos de um caso concreto que revelam tensdes entre protecao
integral, tempo institucional e acesso efetivo ao tratamento.

A contribuicdo de Lipsky (1980) permite interpretar essas falhas a partir das
decisdes e limitagdes presentes na ponta da implementacdo das politicas publicas,
enquanto Kingdon (1995) ajuda a compreender a dificuldade de transformar problema,
solucdo técnica e decisdo institucional em resposta tempestiva. Nesse cenario, a
judicializagdo pode ser lida, com Silva (2010), como mecanismo excepcional de
protecdo do minimo existencial diante da omissdo estatal, mas também deve ser
tensionada por Ferraz (2021), que alerta para os impactos distributivos e sistémicos da
litigdncia em satde. Portanto, o estudo propde uma leitura juridica situada do caso, mais
do que uma conclusao universal sobre o sistema de saude.

Nesse cendrio, a judicializagdo da satde confirma sua dupla natureza: ao mesmo
tempo em que se apresenta como mecanismo legitimo de protecdo do minimo
existencial, evidencia a persisténcia de falhas estruturais que deslocam, indevidamente,
para o Poder Judicidrio e para as proprias familias, o 6nus da efetivacdo de direitos. Sua
recorréncia, longe de representar solugdo, sinaliza a insuficiéncia dos canais ordinarios

de acesso ao cuidado (Ferraz, 2021; Silva, 2010; Supremo Tribunal Federal, 2024).
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Quando a sobrevivéncia de uma crianga depende da capacidade familiar de
converter urgéncia clinica em demanda judicial, ndo se estd diante de uma falha
episodica, mas de um déficit estrutural de efetividade dos direitos fundamentais no
Estado brasileiro.

Nesse contexto, a paternidade atipica emerge como categoria analitica relevante
para compreender a dindmica contemporanea de efetivagdo de direitos, evidenciando
que o cuidado, o letramento cientifico e o letramento juridico se configuram como
praticas concretas de defesa da vida. Tal constatagdo, contudo, pode ser interpretada nao
apenas como solucdo, mas como sintoma de um modelo que transfere a esfera privada
responsabilidades que sdo, por natureza, publicas.

A contribuicao central deste estudo, portanto, consiste em deslocar a analise das
doencgas raras infantis do plano exclusivamente clinico, familiar ou processual para o
campo da prote¢do concreta do direito a satide e a vida na Amazonia. Ao articular
itinerario  diagndstico-terapéutico, desigualdade territorial, paternidade atipica,
letramento cientifico-juridico e judicializagdo, o artigo demonstra que a efetividade
desses direitos depende de respostas institucionais coordenadas, tempestivas e sensiveis
as especificidades amazonicas. Com isso, evidencia-se que, em regides marcadas por
distancias, escassez de especialistas e barreiras regulatorias, proteger a vida de uma
crianca com doenca rara exige mais do que previsao normativa: exige capacidade estatal
de reduzir desigualdades de acesso antes que a familia seja compelida a transformar
urgéncia clinica em disputa judicial.

Diante desse quadro, impde-se uma reflexdo de ordem constitucional: ¢
compativel com um Estado Democratico de Direito que a sobrevivéncia de uma crianca
dependa da capacidade familiar de transformar urgéncia clinica em demanda juridica
antes que o tempo institucional produza danos irreversiveis?

Os limites deste estudo decorrem de sua propria estratégia metodologica.
Trata-se de um estudo de caso unico, desenvolvido sob abordagem autoetnografica, o
que implica reconhecer possiveis vieses decorrentes da posicdo do pesquisador como
sujeito diretamente implicado no fendmeno analisado. Ademais, a auséncia de dados
comparativos sistematicos e a centralidade de um percurso especifico restringem a
generalizagdo dos achados. Tais limitagdes, contudo, ndo comprometem a validade

analitica da pesquisa, mas delimitam seu alcance interpretativo.
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Como sugestdo de futuras agenda de pesquisa, destaca-se a necessidade de
investigacoes comparativas sobre a judicializagdo da satide em doencas raras em
diferentes regides do Brasil, bem como estudos que aprofundem o papel das familias na
mediacao entre ciéncia, Estado e acesso a direitos.

Mostra-se igualmente relevante avangar no reconhecimento institucional da
paternidade atipica como categoria juridica e social, além de examinar, de forma mais
sistematica, os impactos das desigualdades territoriais na efetividade do direito a satde
em contextos de alta complexidade. Por fim, futuras pesquisas podem contribuir para o
desenvolvimento de modelos institucionais capazes de reduzir a dependéncia da via
judicial como mecanismo de acesso a tratamentos essenciais, fortalecendo a capacidade

estatal de resposta em tempo oportuno.
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