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Nota da Sociedade Brasileira de Genética Médica e Gendmica sobre acesso a tratamentos para
doencas raras

A Sociedade Brasileira de Genética Médica e Gendmica — SBGM - é uma instituicdo sem fins
lucrativos e defende os interesses dos médicos geneticistas, seus pacientes e familias.

Como € de conhecimento, a maioria das doencas raras, até bem pouco tempo, ndo contavam com
tratamentos modificadores. Felizmente, hoje temos um cenério diferente e promissor para algumas dessas
enfermidades raras. Nosso intuito como Sociedade Médica é de atuar para possibilitar o beneficio do
maior nimero possivel de pacientes a tratamentos seguros e eficazes, e a garantia de uma linha de cuidado
consolidada, que possam ter beneficio relevante a qualidade de vida e sobrevida de nossos pacientes

Neste contexto, a SBGM registra sua discordancia com uma exigéncia estabelecida pelo Supremo
Tribunal Federal na fixacdo da tese do Tema 6 da Repercussdo Geral (RE 566471), por ndo considerar as
especificidades das doencas raras e implementar barreiras instransponiveis para 0s pacientes acessarem o
tratamento devido.

Consciente dos impactos da judicializacdo no planejamento e implementagdo de politicas publicas
para as doencas raras, a SBGM conjuga dos esforcos para definicdo de requisitos para judicializagdo de
medicamentos ainda ndo incorporados ao SUS. E imprescindivel, entretanto, que haja tecnicidade nos
critérios.

A exigéncia de comprovacdo da eficacia de medicamentos para doencas raras por meio de ensaios
clinicos randomizados, ou revisdo sistematica ou meta-analise envolvendo ensaios clinicos randomizados, €
inadequada, em razdo das inimeras dificuldades para realizacdo de ensaios clinicos com medicamentos para
doencas raras, ao contrario do que ocorre nas pesquisas clinicas para doencas frequentes. Destacamos as
seguintes dificuldades:

1. Existem poucos pacientes (as doencas sdo raras), com consequente dificuldade de ter nimero
amostral adequado para atingir validade estatistica habitualmente utilizada para pesquisas com
doencas prevalentes;

2. As frequentes perdas de pacientes por 6bito, incapacidade de participacdo pela gravidade das
doencas ou desisténcia pela dificuldade de acesso aos locais de pesquisa;

3. A alta morbidade e a inexisténcia/caréncia de tratamento das doengas raras tornam o uso de placebo
eticamente questionavel,

4. A complexidade das doencas raras, com variabilidade de expressdo, complica a utilizacdo de
controles, randomizagéo e de estudo cego;

5. A dificuldade de controlar fatores que podem enviesar os resultados, como idade dos pacientes,

heterogeneidade do quadro clinico, estagio da doenca, irreversibilidade, uso de medicamentos
sintomaticos e dietas especiais;
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Diante de tantos desafios, os proprios estudos demonstram que ensaios clinicos para doencas raras tem
maior frequéncia de ndo terem grupo-controle (63,0% vs. 29,6% para doencas ndo raras) e de ndo serem
randomizados (64,5% vs. 36,1% para doencas néo raras).

De forma objetiva, consideramos que 0 acesso a medicamentos ja registrados pela ANVISA, mais ainda
ndo incorporados de forma efetiva no SUS, quando destinados especificamente ao grupo de doencas raras e
ultrarraras, deveriam poder ser avaliados pelo judiciario, em qualquer uma das seguintes situagdes;

v Mesmo que ndo haja evidéncia robusta de eficacia como aquelas geradas por ensaios clinicos
randomizados, revisdo sistematica ou meta-analise envolvendo ensaios clinicos randomizados,
contanto que exista evidéncia gerada por outros tipos de ensaios clinicos, como os abertos e que
envolvem desfechos clinicos. No caso de haver alternativas terapéuticas ja incorporadas ao SUS para
a condicdo em foco, isto é especialmente importante quando o medicamento agrega valor ao ja
incorporado;

v Ou quando ja tenham tido um parecer favoravel de agencias nacionais de avaliacdo de tecnologias de
salde de paises com sistema publico de saide (como Reino Unido e Canada).

Os casos de terapias avancadas (mais especificamente terapia génica) deveriam ser analisados com mais

cautela pelo judiciario, visto as suas peculiaridades de aplicacdo, eventos adversos associados e escassez de
estrutura para seu uso disseminado no pais.

Colocamo-nos a disposicdo do STF para contribuir com essa importante discussao.

Brasil, 04 de dezembro de 2024
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