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XV ENCONTRO INTERNACIONAL DO CONPEDI ALICANTE -
ESPANHA

TRANSFORMACOESNA ORDEM SOCIAL E ECONOMICA E
REGULACAO

Apresentacdo

Novamente na Espanha nos encontramos para discutir temas da mais ato relevancia juridica.

Em especial, o temética transformacfes na ordem social e econdmica e regulacdo. Deparama-
nos com artigos da mais alta qualidade e de instigagdo cientifica relevante. Artigos tendo

como objeto audiéncias publicas no CADE: instrumentos efetivos de participagdo social ou
mecanismos de legitimacdo formal e subdiagndstico de doencas cardiacas genéticas e

desafios para a efetivacdo do direito a saide no Brasil. Todos os contelidos propostos nos
fazem refletir profundamente sobre como a ordem social e econdbmica esta sujetias a

mutabilidade e, como deveriamos regular tal fenbmeno. frequentemente sujeito a criticas,

merecendo de toda comunidade juridica, notadamente aqueles que atuam no ambito da
pesquisa de pds graduagdo estrito sensu, a buscar novas formas de interpretar o direito ordem
social e econdmica e sua regulacd; posto que a dindmica de alteracad econdmico-social é um
fenbmeno incontroverso. O fato de nos encontrarmos para tal reflex&o juridica em terras
estrangeiras, em terras de Espanha, na belissima e charmosa Alicante, nos permite um

distanciamento, por um breve momento, de nossos afazeres profisssionais /académicos
fazendo, assim, que tenhamos uma visao conjunta e sistémica emnriquecedora de doutrina
provocadora e efetivamente enriquecedora. Parabéns a todos os autores pelo seu erudito
trabalho e contribuicdo a ciéncia do direito.



SUBDIAGNOSTICO DE DOENCAS CARDiACAS GENETICASE DESAFIOS PARA
A EFETIVACAO DO DIREITO A SAUDE NO BRASIL

UNDERDIAGNOSIS OF GENETICA HEART DISEASESAND CHALLENGESTO
THE REALIZATION OF THE RIGHT TOHEALTH IN BRAZIL

LouiseMarieFerreiraLimal
Marie Joan Nascimento Ferreira 2

Resumo

O subdiagnostico das doencas cardiacas genéticas representa um importante desafio para os
sistemas de sallde, especialmente no contexto das doencas raras, em gue 0 reconhecimento
precoce € fundamental para a reducdo da morbimortalidade. No Brasil, esse cendrio é
agravado por desigualdades regionais, limitagbes no acesso a métodos diagndsticos
especializados e organizacdo fragmentada dos servigcos de salde. O presente estudo tem
como objetivo analisar de que forma o subdiagnoéstico dessas condicdes reflete barreiras
estruturais no sistema de salide brasileiro e impacta a efetivacéo do direito a salide. Trata-se
de uma pesqguisa de abordagem qualitativa, baseada em revisdo bibliografica interdisciplinar
entre literatura médica e estudos de direito sanitario. Os resultados evidenciam que o atraso
diagnostico estd associado a heterogeneidade clinica dessas doencas, a baixa suspeicao
diagnéstica e a restricdo no acesso a tecnologias avancadas. Além disso, o subdiagnostico
gera repercussies clinicas, econdémicas e juridicas, contribuindo para a piora do prognéstico
dos pacientes, aumento dos custos em saude e intensificacdo da judicializacdo. Conclui-se
gue o enfrentamento desse problema exige o fortalecimento de politicas publicas voltadas ao
diagnostico precoce, com ampliacdo do acesso a servigos especializados e reducéo das
desigualdades no sistema de saude.

Palavras-chave: Doencas raras, Cardiopatias genéticas, Subdiagnostico, Direito a salde,
Politicas publicas

Abstract/Resumen/Résumé

Genetic cardiovascular diseases underdiagnosis represents a significant challenge for health
systems, particularly in the context of rare diseases, where early recognition is essential to
reduce morbidity and mortality. In Brazil, this scenario is exacerbated by regiona

inequalities, limited access to specialized diagnostic methods, and fragmented organization
of health services. This study aims to analyze how the underdiagnosis of these conditions
reflects structural barriers in the Brazilian health system and impacts the effectiveness of the
right to health. This is a qualitative study based on an interdisciplinary literature review,

1 Especialista em Clinica Médica pela Residéncia de Clinica M édica da Fundagéo Hospital Adriano Jorge.

2 Doutora em Ciéncias Ambientais e Sustentabilidade na Amazdni ca pela Universidade Federal do Amazonas
(UFAM) e Mestre em Direito Ambiental pela Universidade do Estado do Amazonas (UEA).
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including medical and health law studies. The findings indicate that diagnostic delay is
associated with clinical heterogeneity, low diagnostic suspicion, and restricted access to
advanced technologies. Furthermore, underdiagnosis leads to clinical, economic, and legal
conseguences, contributing to worse patient outcomes, increased healthcare costs, and greater
judicialization. It is concluded that addressing this issue requires strengthening public
policies focused on early diagnosis, expanding access to specialized services, and reducing
inequalities within the health system.

K eywor ds/Palabr as-claves/M ots-clés. Rare diseases, Genetic cardiopathies,
Underdiagnosis, Right to health, Public policies
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INTRODUCAO

O diagnostico de doengas raras representa um desafio significativo para os sistemas de
satide em todo o mundo, especialmente quando se trata de condigdes de origem genética e com
manifestagoes clinicas heterogéneas. Entre essas, destacam-se as doengas cardiacas genéticas, pois
apresentam elevado potencial de morbimortalidade, podendo evoluir com consequéncias graves.

O subdiagnoéstico constitui um problema relevante, uma vez que muitos pacientes
permanecem sem diagnostico ou recebem diagnostico tardio, frequentemente apos longa trajetoria
no sistema de satude. Esse fendmeno, conhecido como odisseia diagndstica, reflete ndo apenas as
dificuldades inerentes ao reconhecimento clinico dessas condi¢des, mas também limitagdes
estruturais relacionadas ao acesso a métodos diagnosticos especializados e a organizacao dos
servicos de saude.

A busca do welfare, o bem-estar objetivo que as grandes nagdes promovem para sua
populagdo tem como objetivo principal glosar desenvolvimento econOmico com cortes
orgamentarios sem se preocupar com a felicidade publica a fim de que seja alcanga a felicidade
individual de cada ser humano.

No Brasil, tais desafios se tornam ainda mais evidentes diante das desigualdades regionais
e da concentragdo de recursos tecnoldgicos em grandes centros urbanos, o que dificulta o acesso
equitativo ao diagnostico e ao tratamento adequado. Embora o Sistema Unico de Saude (SUS) seja
estruturado com base nos principios da universalidade, integralidade e equidade, a efetivagao do
direito a saude enfrenta obstaculos concretos, especialmente no que se refere as doencas raras e de
diagnostico complexo.

A falta de regulamentacgdo para transformar os protocolos de satde em prioridade para
salvar vidas, buscar através da judicializacdo a imposicao de pardmetros ndo convencionais e que
postergam a elaboracao de politicas ptblicas, sem resolver o problema na origem.

Esta pesquisa tem como objetivo demonstrar a falta de regulamentagdo de forma
interdisciplinar para o protocolo de diagnodstico e subdiagndstico de doengas cardiacas genéticas e
seus impactos no direito a satde no Brasil.

Diante do contexto apresentado, o presente estudo busca responder a seguinte questdo: de
que forma o subdiagnoéstico de doencgas cardiacas genéticas reflete barreiras estruturais no sistema

de satude brasileiro e impacta a efetivacdo do direito a saude?
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O presente trabalho utiliza abordagem qualitativa, baseada em revisdo bibliografica
interdisciplinar entre literatura médica e estudos de direito a saude. Foram analisadas publicacdes
cientificas relacionadas as doencas cardiacas genéticas, ao subdiagnodstico de doengas raras e as
desigualdades no acesso a servicos de saude, bem como midia digital.

A pesquisa serd de forma exploratoria, utilizando o método dedutivo, partindo de
conceitos genéricos até a sua particularizagao e quanto aos fins, a pesquisa sera qualitativa.

A analise busca identificar os principais fatores associados ao atraso no diagnostico dessas
condi¢des, bem como discutir as implicagdes desse fendmeno para a organizagdo das politicas
publicas de saude no Brasil.

Esclarecer rotinas para elaboracdo de protocolos para diagndsticos precoces nao devem
ser apenas para evitar momentos de evidéncia de qualquer doenca e muito menos aguardar
manifestagdo legislativa para concretizagdo, a descentralizagdo deve preponderar juntamente com
a interdisciplinaridade para evitar que impactos econdmicos, financeiros e juridicos impe¢am ou

paralise a continuagdo de protocolos ou a aplicagao de politicas publicas.

1. DOENCAS CARDIACAS GENETICAS E DESAFIOS DIAGNOSTICOS

Conforme definido pelo Ministério da Satde, uma doenga rara ¢ caracterizada quando
afeta até 65 individuos a cada 100.000 habitantes. Estima-se que existam entre seis e oito mil
doengas raras descritas na literatura, a maioria de origem genética (FERREIRA, 2019). Entre essas
condigdes, apenas uma pequena propor¢ao apresenta origem cardiovascular primaria, incluindo
cardiomiopatias hereditarias, canalopatias e doengas infiltrativas cardiacas (ORPHANET, 2022;
NGUYEN et al., 2023).

Apesar de representarem uma parcela relativamente pequena do conjunto das doencas
raras, essas enfermidades apresentam elevado impacto clinico, podendo evoluir para insuficiéncia
cardiaca, arritmias graves e morte subita (BAIGENT et al., 2020). Essas condigdes resultam de
mutagdes que afetam a estrutura ou o funcionamento do coragdo. Em muitos casos, as
manifestacdes iniciais sdo inespecificas, o que dificulta o reconhecimento precoce da etiologia
genética subjacente e contribui para atrasos diagnosticos significativos (MARIAN;

BRAUNWALD, 2017; HERSHBERGER et al., 2013).
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Estudos recentes demonstram que algumas dessas doengas podem apresentar prevaléncia
maior do que previamente estimado, particularmente em determinados grupos clinicos, sugerindo
que o subdiagnostico desempenha papel relevante na compreensdo epidemiologica dessas
condic¢des. Esse fendmeno tem sido observado, por exemplo, em cardiomiopatias genéticas e na
amiloidose cardiaca por transtirretina, cujas estimativas de prevaléncia aumentaram
significativamente ap6s a ampliacdo do uso de métodos diagnosticos mais sensiveis (MARON et

al., 2022; LEEDY et al., 2023).

2. SUBDIAGNOSTICO E ODISSEIA DIAGNOSTICA

O subdiagnostico das doengas cardiacas genéticas pode ser evidenciado por diversos
indicadores descritos na literatura cientifica, incluindo atraso significativo entre o inicio dos
sintomas e o estabelecimento do diagnostico definitivo, discrepancias entre a prevaléncia estimada
dessas doengas e o numero de casos efetivamente diagnosticados, bem como a identificacao de
novos casos apoés estratégias de rastreamento direcionado em populagdes especificas.

Estudos sobre doencgas raras demonstram que pacientes frequentemente enfrentam longos
periodos até a obten¢do do diagnoéstico correto, com atraso médio que pode ultrapassar cinco anos
— fendmeno frequentemente descrito como odisseia diagnostica (FERREIRA, 2019; ZURYN et
al.,2017). Durante essa trajetoria, pacientes podem passar por multiplas consultas médicas, receber
diagnosticos incorretos e ser submetidos a diversas investigagdes antes da confirmagao diagndstica.
Além do impacto clinico associado a progressdo da doenga, esse percurso também pode gerar
consequéncias psicossociais relevantes, incluindo ansiedade, frustracdo e perda de confianca no
sistema de saude. No contexto das doengas cardiacas genéticas, essa odisseia diagndstica pode
retardar o inicio de estratégias terapéuticas adequadas e do acompanhamento clinico especializado.

No caso das doengas cardiovasculares genéticas, a heterogeneidade fenotipica e a
presenca de sintomas iniciais inespecificos contribuem significativamente para esse cenario.
Cardiomiopatias hereditarias, por exemplo, podem manifestar-se inicialmente por sintomas
comuns, como dispnéia, fadiga ou arritmias, dificultando a suspeita clinica precoce da etiologia
genética subjacente (MARIAN; BRAUNWALD, 2017).

Além disso, investigagdes direcionadas em populacdes especificas tém demonstrado que
determinadas doengas previamente consideradas extremamente raras podem apresentar

prevaléncia maior do que a estimada, como observado na amiloidose cardiaca por transtirretina em
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pacientes idosos com insuficiéncia cardiaca e fracao de ejecdo preservada (MAURER et al., 2018).
Esses achados refor¢cam a hipotese de subdiagnostico dessas condigdes na pratica clinica.

No contexto brasileiro, o diagnostico de doengas raras e genéticas enfrenta desafios
adicionais relacionados a organizacao e as desigualdades estruturais do sistema de satde. Estima-
se que aproximadamente 12 a 13 milhdes de brasileiros convivam com alguma doenga rara, muitas
das quais possuem etiologia genética e podem apresentar manifestagdes cardiovasculares
relevantes (BRASIL, 2014; FERREIRA, 2019). Embora o Sistema Unico de Satude (SUS) tenha
sido estruturado com base nos principios da universalidade, integralidade e equidade, persistem
desigualdades regionais no acesso a servicos de satde, especialmente aqueles de alta
complexidade.

O diagnodstico de diversas doencas cardiacas genéticas depende de métodos
especializados, como testes genéticos, ressonancia magnética cardiaca e exames de imagem
avangados, além de avaliagdo multidisciplinar em centros de referéncia. Contudo, esses recursos
encontram-se frequentemente concentrados em grandes centros urbanos, particularmente nas
regides Sudeste e Sul do pais, dificultando o acesso de pacientes residentes em areas com menor
infraestrutura assistencial (PAIM et al., 2011).

A Politica Nacional de Atencdo Integral as Pessoas com Doencas Raras, instituida pela
Portaria n® 199 de 2014, reconhece que o diagndstico tardio constitui um dos principais desafios
no cuidado a esses pacientes ¢ destaca a necessidade de ampliar o acesso a métodos diagnosticos
especializados e fortalecer redes assistenciais voltadas para doencas raras (BRASIL, 2014).
Considerando que aproximadamente 70% da populacao brasileira depende exclusivamente do SUS
para acesso a assisténcia médica, as limitacdes na disponibilidade de tecnologias diagndsticas e na
distribuicdo de centros especializados podem contribuir para atrasos diagnosticos significativos,
ampliando as desigualdades no acesso ao cuidado e favorecendo o subdiagnéstico dessas condigdes

no pais (VIACAVA et al., 2018).

3. DIREITO A SAUDE E POLITICAS PUBLICA

No Brasil, o direito a satide esta previsto na Constitui¢do Federal de 1988, in verbis:

Art. 196. A satde ¢ direito de todos e dever do Estado, garantindo mediante politicas
sociais e econdmicas que visem a reducdo do risco de doenga e de outros agravos e ao
acesso universal e igualitario as acdes e servigos para sua promog¢do, protecdo e
recuperagao.
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O direito a saude ¢ um direito humano fundamental, considerando que est4 positivado na

Constituicdo Federal, que alcanca todas e todos, sendo dever do Estado, visando o acesso

igualitario e universal, com finalidade preventiva, para promogdo, protecdo € recuperagao,

caracterizando o Welfare State (bem-estar social) tdo estimado, desde as eras primitivas até os dias

de hoje, como descrevem Sturza e Souza (2022, p. 126):

Para entender as politicas publicas de saide é necessario um olhar atento ao passado desde as
primeiras formas de cuidado com a vida e as primeiras metodologias e técnicas voltadas para a
satde. Desde a antiguidade até a contemporaneidade, os humanos olharam a saude com distintos
olhares, cada um marcado pelo grau de evolucdo tecnologica, pelas crengas e valores caracteristicos
de cada fase do desenvolvimento humano. Os olhares sobre a satde, sob os quais repousam a analise
a que se propde este artigo, € a que foi feita por Moacyr Scliar, em que nas eras primitivas a satde
era vista pela lente magica da religido e de seus rituais e com o passar do tempo evoluiu para um
olhar social, e além disso passou a compor os programas essenciais do estado, chegando em alguns
paises a moldar uma nova forma de estado capitalista, o Welfare State.

No mundo antigo e medieval a satide era vista a partir das experiéncias e observagdes empiricas dos
médicos. Por sua vez, no inicio da era moderna se olhou a satide sob prima uma 6tica autoritaria que
evoluiu para os olhares do ponto de vista social. Essa evolugdo sistémica e cientifica ndo foi
suficiente para resolucdo dos problemas de satde agravados pelas terriveis condigdes sociais da
populagdo urbana verificados com a Revolugdo Industrial e com o sistema de classe capitalista e
acabou por alavancar um conjunto de medidas progressivas que culminaram com a implantagéo do
Welfare State — o Estado do Bem-Estar Social em varios paises da Europa ap6s a Primeira Guerra
Mundial, em decorréncia dos agravamentos causados pelo colapso do sistema capitalista verificado
na crise de 1929.

A Constituicao Federal de 1988, considerada como “Constituigdo Cidada”, incute o direito

a saude em garantias, deveres, principios, objetivos, entre outros. O direito a vida estabelecido no

artigo 5°, ndo estabelece limites para que a igualdade de direitos seja alcangada.

A magnitude da organiza¢ao da satde tem como caracteristica principal a prevengao, a

fim de evitar chegar ao grau maximo de cuidado para a cidada ou o cidadao, tentando de todas as

formas possiveis, a erradicacdo da doenga nos primeiros sintomas, como alinham Sturza e Souza

(2022, p. 141):

A protecao social brasileira aprimorada na Constituicao de 1988 que trouxe inovagdes na
normatividade da Ordem social, notadamente os principios fundantes do Welfare State.
Adotou-se no Brasil a partir de 1988 o modelo de seguridade social fundado na
solidariedade que inclui o individuo em situacdo de risco social, pois a regra constitucional
contida no artigo 194 estabelece que a seguridade social compreende um conjunto de
acdes e iniciativas dos Poderes Publicos e da sociedade, destinada a assegurar os direitos
relativos a satde, a previdéncia e a assisténcia social. E, portanto, um sistema ancorado
em multiplos principios verificados no Welfare State: universalidade da cobertura e do
atendimento; uniformidade e equivaléncia dos beneficios e servicos as populagdes urbanas
e rurais; seletividade e distributividade na prestacdo dos beneficios e servigos;
irredutibilidade do valor dos beneficios; equidade na forma de participacdo e custeio;
diversidade da base de financiamento; cardter democratico e descentralizado da
administracdo, mediante gestdo quadripartite, com participacdo dos trabalhadores, dos
empregadores, dos aposentados e do Governo nos orgdos colegiados (ARAUJO,
MEDINA ¢ CONDE, 2017).
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Para tanto, faz-se necessario a participagdo da sociedade civil e das comunidades,
garantindo que a saude traga dignidade para todas e todos, o que nao se vislumbra em muitos paises,
pois estes consideram que o bem-estar da populagdo ¢ muito expressivo financeiramente e se
opdem ao desenvolvimento econdmico do Estado.

As politicas publicas fazem parte da estratégia do Estado tanto de forma preventiva como
medida de urgéncia para determinado caso que atinge determinada regido do pais ou até
nacionalmente. Buscando a equidade no cuidado da formulagdo, diante de grupos especificos,
dificuldade de acesso, viabilidade financeira e orgamentaria, sempre buscando o bem-estar social.

A gripe espanhola e o covid-19, pandemia do século XX e XXI, respectivamente, com
aspectos semelhantes e peculiaridades distintas, ocorreu de forma ciclica, trouxe alguns

ensinamentos, como concluiram Ugalde et al (2021, p.8):

Nota-se que, apesar da evolugdo em ambito social, cientifico e politico que ocorreu
durante o periodo secular que separa a Gripe Espanhola e a pandemia da COVID-19, a
percepcao defendida por Maquiavel de que a histéria se repete em seus pontos
fundamentais e a maxima popular “a historia é ciclica” assumem papel de destaque nessa
comparagdo: organizagdes sociais distintas com desfechos similares frente a uma doenga
infectocontagiosa. Os remédios caseiros, as noticias falsas, a sensacdo de impoténcia da
medicina, 0 medo ¢ a vulnerabilidade social sdo denominadores comuns nos dois
contextos, ainda que o século XXI seja reconhecido pelo inicio de um processo de
democratizacdo do acesso a educagdo e do combate das iniquidades.

Em relacdo as vulnerabilidades, tanto o passado quanto o presente expuseram o abismo
social historico intrinseco a sociedade brasileira, cujas diferengas, sejam estas evidentes
ou latentes, foram expostas através de niimeros e estatisticas que revelaram a tamanha
desproporg¢do na estrutura social e no acesso a servicos de saide no Brasil, em que até o
impacto de uma doenca infectocontagiosa segue o ritmo da desigualdade social: sofre mais
quem tem menos. Por outro lado, fica evidente que a problematica cursa com diferentes
narrativas da mesma histdria, o que acarreta no surgimento de modos de enfrentamento
distintos e suas respectivas solugdes. Assim, o discurso politico, cientifico e o popular
acarretam em conflitos semelhantes e até em demissdes de cargos equivalentes em épocas
distintas.

Dessa forma, a compreensdo dos fendmenos, suas semelhangas e diferengas, que
assolaram a sociedade brasileira em dois momentos distintos possibilita reflexdo acerca
da estrutura social, do Estado e dos protagonistas que o compdem. E por meio da analise
de situagdes de crise que as fragilidades ficam evidentes e, portanto, surge a oportunidade
de restruturacdo através do estimulo ao debate e da construcdo do conhecimento entre
aquele que constituem a sociedade, possibilitando a prevengao de equivocos comuns em
outras provaveis pandemias futuras.

A pandemia da gripe espanhola ndo refletiu nas transformagdes da dimensdo social com
abordagens interdisciplinares, ou ainda, se contribuiu de alguma forma para o enfrentamento da

covid-19, no século seguinte. Pelo contrario, as similitudes se basearam em aspectos politicos e
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informagdes desencontradas, sabendo-se que ndo ¢ possivel comparar, mas algum conhecimento
trouxe para as proximas possiveis.

Da mesma forma, os protocolos regulamentados com fundamentos em politicas publicas
ativas e apoiadas pelo governo, contribuem para mitigar a elevacao de indice de certas doengas
para que ndo alcance niveis nacionais, a prevencao ¢ a base.

O Sistema Unico de Satide (SUS) é a principal politica ptiblica do Brasil, visto que é um
sistema universal, gratuito e integral, com a finalidade de mitigar, principalmente, a vulnerabilidade

social e a mortalidade, como delineia Sarreta (2009, p. 152):

E certo que a concepgio de satde no Brasil, ao longo dos tempos, privilegiou uma minoria
com seus servigos de assisténcia médica. Eles foram desenvolvidos pelas entidades
filantropicas ou ainda por meio de subsidios do sistema previdenciario aos que estavam
formalmente vinculados ao mercado de trabalho e aos servigos privados comprados para
esse fim, favorecendo a comercializagdo da saude.

Assim, aqueles que objetivavam romper com as praticas conservadoras ndo cabia
reproduzir as agdes de saide sem o seu questionamento. Tém de buscar os elementos
favorecedores da ruptura da dire¢do politica de satide como um produto a ser consumido,
rompimento o qual ainda ndo foi dado e tampouco estd concluido, mas como um projeto
de luta de transformag@o da sociedade, que renova cotidianamente pela defesa da saude
como um direito universal.

O potencial das politicas publicas demonstra a vulnerabilidade para o alcance do direito a
saude que € tdo evidente na legislacdo brasileira, visto que necessita de ferramentas para atingir
repercussdo e influenciar no dia a dia da rotina de saude e da dignidade da pessoa humana.

Por outro lado, a potencialidade das politicas publicas ndo ¢ conhecida pela sociedade
civil, como o caso de erradicagdo de doengas no grande esfor¢o de vacinagdo, diante da
grandiosidade do territério nacional utiliza-se de todas as formas de transporte para alcangar a
populacado ribeirinha da Amazonia, que muitas vezes se utiliza a canoa como transporte.

A regulamentacdo para alcangar o welfare (bem-estar) daquele Estado e de forma mais
subjetiva, a felicidade publica se esbarra nos obstaculos como desenvolvimento econdomico,
tributagdo, renda minima, mercado de trabalho, tecnologia, etc. No entanto, a maior barreira se
encontra em visualizar o que realmente faz a populacao feliz, trazendo pardmetros como saude e
educacdo, tdo colocados a parte por falta de provisdo orgamentaria.

A principal meta para regulamentagdo de protocolos e politicas publicas deve ser ater ao

desenvolvimento sustentavel e a sustentabilidade, com base na ética ambiental, apurando-se a



responsabilidade de forma interdisciplinar que cada pasta de gestores de uma nagdo para agregar
valores que possam encontrar solu¢des e nao apenas justificativas por falta de verba orgamentaria.

De forma globalizada, os objetivos de desenvolvimento sustentdvel e suas metas
estabelecidas na agenda 2030, parametros dados pela Organizagdo das Nagdes Unidas (ONU) para
mitigar as violacdes do direito a vida e propor o minimo existencial de forma objetiva para todas e
todos, fundamentam as regulamentagdes e politicas publicas como tentar preencher essas lacunas
na saude, reafirmando a importancia do diagndstico precoce para evitar a elevagdo da mortalidade
seja por qual motivo for.

Diante da narrativa, as politicas publicas sdo meios de transformagdo e regulacdo que
transformam a dimensdo social a sustentabilidade e do desenvolvimento sustentavel, de forma

interdisciplinar, principalmente no direito a satde.

4. CONSEQUENCIAS DO DIAGNOSTICO TARDIO

Ao analisarmos as condutas de diagnoésticos, cada fase terd o seu proprio protocolo,
conduzindo a diversas formas de impacto perante a sociedade, porém o diagnoéstico tardio traz
conduta que perpassa o lado material, alcangando prejuizos irreversiveis como a passagem de vida

para qualquer cidadao.

As consequéncias do diagnoéstico tardio produzem impactos que podem ser divididos em:

clinicos, econdmicos e juridicos.

4.1 Impactos Clinicos

O atraso no diagnostico de doengas cardiacas genéticas pode gerar consequéncias clinicas
significativas, uma vez que muitas dessas condigdes apresentam carater progressivo € podem
evoluir para complicagdes graves quando ndo reconhecidas precocemente. Cardiomiopatias
hereditarias, doengas infiltrativas e canalopatias podem manifestar-se inicialmente com sintomas
inespecificos, mas, a medida que a doenca progride, podem levar ao desenvolvimento de
insuficiéncia cardiaca, arritmias malignas e aumento do risco de morte stbita (MARIAN;
BRAUNWALD, 2017).

Nesse contexto, o diagndstico precoce desempenha papel fundamental na implementacao
de estratégias terapéuticas adequadas, no acompanhamento clinico especializado e na prevengao

de eventos cardiovasculares adversos.
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No caso da amiloidose cardiaca por transtirretina, estudos demonstram que o
reconhecimento tardio da doenca esta frequentemente associado a presenca de insuficiéncia
cardiaca avancada no momento do diagndstico, o que limita as possibilidades terapéuticas e
compromete o prognostico dos pacientes (MAURER et al., 2018). Situacdo semelhante pode ser
observada em cardiomiopatias genéticas, nas quais o diagnostico precoce possibilita a adogdo de
medidas preventivas, como o monitoramento de arritmias, o uso de terapias especificas e a

identificag¢do de individuos em risco dentro da mesma familia (INGLES; SEMSARIAN, 2017).

4.2 Impactos Econémicos

O atraso no diagndstico de doencas cardiacas genéticas ndo representa apenas um desafio
clinico, mas também um problema econdmico relevante para os sistemas de satide. Muitas dessas
doencas apresentam carater progressivo, € o reconhecimento tardio frequentemente ocorre quando
0 paciente ja apresenta comprometimento cardiaco significativo, exigindo intervencoes
terapéuticas mais complexas e de maior custo.

Estudos demonstram que pacientes diagnosticados em estagios avangados da doenca
apresentam maior frequéncia de hospitaliza¢des, necessidade de tratamentos especializados e
maior utilizagdo de recursos hospitalares (FERREIRA, 2019).

No contexto das cardiomiopatias hereditarias e das doencas infiltrativas cardiacas, como
a amiloidose por transtirretina, o diagnostico tardio pode resultar em evolugdo para insuficiéncia
cardiaca avancada, exigindo hospitalizagdes recorrentes, uso de terapias farmacoldgicas de alto
custo e, em alguns casos, implantacao de dispositivos cardiacos ou transplante cardiaco (MAURER
et al., 2018). Essas intervengdes representam custos significativos para o sistema de saude,
especialmente quando comparadas as estratégias de diagnodstico precoce € acompanhamento
clinico adequado.

Além disso, o impacto econdmico dessas doencas ndo se restringe aos custos diretos
relacionados a assisténcia médica. O diagndstico tardio pode resultar em perda de produtividade,
afastamento prolongado do trabalho e necessidade de cuidados de longo prazo, gerando custos
indiretos para pacientes, familias e para o sistema de seguridade social.

Por outro lado, a globalizacao trouxe parametros que nao atendem todos as nagdes, o que
serve para um pais nao contribui como modelo para uma comunidade no meio da Amazodnia, ou

melhor, o valor de uma cirurgia numa cidade da regido sudeste, ndo ¢ o mesmo valor da regido

36



norte, diante das peculiaridades de cada cidade e da sua populagdo, o que muitas vezes dificulta o
orgamento fiscal por criar paradigmas que nao compreendem todas cidades diante da imensidao do
Brasil.

Nesse diapasdo, estratégias voltadas para o diagnostico precoce podem representar ndo
apenas beneficio clinico para os pacientes, mas também uma medida potencialmente custo-efetiva
para os sistemas de satde, ao reduzir hospitalizagdes evitaveis e complicagdes associadas a
progressao da doenga (INGLES; SEMSARIAN, 2017).

No Brasil, onde grande parte da populagdo depende exclusivamente do Sistema Unico de
Satde para acesso a assisténcia médica, a ampliagdo do acesso a métodos diagndsticos
especializados e a organizagdo de redes de referéncia para doengas raras podem contribuir para

reduzir o impacto econdmico associado ao diagnostico tardio dessas condigoes.

4.3 Impacto Juridico

O Estado de welfare, ou melhor, bem-estar, tdo buscado pelos perseguidores da felicidade,
traz um embate sobre que € possivel ou ndo ser proporcionado ao povo, com nuances do minimo
existencial.

Talvez o valor mensurado de felicidade para uma cidada ndo seja o mesmo estipulado por
outro cidaddo, mas essa descoberta pelo direito a vida se entrelaga com o direito a saude,
obstaculizado pelo desenvolvimento econdmico, tragando métodos que até entdo nao existiam e
que com certeza nao foram utilizados, por exemplo, na pandemia da gripe espanhola, na luta pelo
leito, como no COVID-19.

Como entender se a angustia pode ser resolvida pelo Estado e a felicidade vencera, ou
deixar a felicidade de lado, ndo alcancar a cura em detrimento de outros seres humanos, sendo essa
a grande calculadora para satisfazer a felicidade de forma objetiva ou subjetiva, encontrar o bem-
estar de determinada populagdo. E a grande questdo para alcancar a felicidade, assim demonstra

Giannetti (2002, p. 141 e 142):

Existe uma dimens@o objetiva, passivel de ser publicamente apurada, observada e medida
de fora, e que se reflete nas condigdes de vida registradas por indicadores numéricos de
nutri¢do, saude, moradia, uso do tempo, renda per capita, desigualdade, criminalidade,
poluicdo e assim por diante; e ha uma dimensédo subjetiva, que é a experiéncia interna do
individuo, ou seja, tudo aquilo que se passa em sua mente de forma espontdnea enquanto
ele vai vivendo e agindo no decorrer dos dias e que volta e meia ocupa a sua atencdo
consciente nos momentos em que ele se da conta do que esta sentindo e pensando ou
reflete sobre a vida que tem levado.
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A felicidade ¢ algo que sucede na confluéncia das duas dimensdes. Situa¢des extrema
revelam a dependéncia reciproca entre ambas. Se o lado objetivo ndo preencher requisitos
minimos, a carcaca bioldgica sucumbe e ndo ha mais bem-estar possivel (pelo menos entre
os vivos). Mesmo um faquir precisa vez por outra entreter estdmago. Mas para alguém
cronicamente deprimido, em contrapartida, o viver é inspirado e nada recobra o gosto de
ser quem se €. [...]

A procura da justica para satisfazer seus ideais contribui para a judicializagao de buscar o
direito a vida, pois a esperanca ¢ a tltima tentativa de todas e todos que querem buscar a felicidade.
A descoberta de novos métodos de cura ndo amparados pelo sistema de satide determina o grande
nimero de a¢des impactando o mundo juridico, abrindo janelas como especialistas em direito
médico.

Os impactos juridicos do diagnostico tardio podem conduzir para esferas além da
judicializagdo, como a oportunidade de cura ou uma vida com menos sequelas, ou ainda, alterar os
or¢amentos ja estabelecidos pela gestdo publica de outras doengas ja estabelecidas, entre outros.

Cumpre exaltar que a responsabilidade do Estado ou do Plano de Satude por ignorar tais
procedimentos, por negativas de exames por valores excessivos ou falta de protocolo, retrata a falta

de cuidados na garantia de direitos sociais, principalmente o direito a saude.

O principio da responsabilidade fundamenta que as condi¢des de satide para a preservagao
da vida para as geracdes presentes e futuras, de forma sustentavel, buscando a ética sobreposta

sobre o desenvolvimento econdmico. Vejamos a colocacdo de Jonas (2006, p. 759 a 762):

A existéncia da humanidade significa simplesmente que vivam os homens. Que vivam
bem ¢ um imperativo que se segue ao anterior. O fato Ontico bruto de que eles existam,
mesmo sem terem sido consultados a esse respeito, se impde a eles como um imperativo:
eles devem continuar existindo como tal. Esse “primeiro imperativo”, normalmente
andnimo, esta contido, implicitamente, em todos os outros (salvo se estes hajam feito do
“ndo-existir” a sua finalidade). Confiada a sua execucdo imediata ao instinto de
procriagdo, esse imperativo pode manter-se escondido por tras dos imperativos
particulares da virtude humana, que tratam de aprimorar a sua significagdo. Sao
necessarias circunstancias muito especiais, como, por exemplo, as atuais, para que esse
imperativo original se manifeste expressamente como o seu conteido elementar. Porém,
ele se encontra sempre no fundamento dos demais imperativos, sancionando-os. Na sua
falta de fundamento (pois ndo hd nenhum imperativo capaz de inventar tais seres
humanos), o imperativo ontolégico surgido de forma Ontica institui a “causa no mundo”
fundamental - ainda ndo apenas a causa Unica -, perante a qual humanidade existente se
torna responsavel, mesmo que ela tenha surgido da totalidade em virtude de uma sorte
cega. Essa € a causa original de todas as causas que podem ser objeto da responsabilidade
comum a humanidade.
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Como identificar se a causa para eleger qual diagnostico deve ser mais relevante para a
direcdo de politicas publicas ou orcamento para aplicagdo dos protocolos, ou também, de caso
especifico de determinado ser humano diante de tantas outras vidas que podem ser salvas.

A judicializagdo de politicas publicas para a efetivacao do direito a saude, ora transposta
para o Poder Judiciario, sendo responsabilidade para implementacdo e execucdo do Poder
Executivo e do Poder Legislativo, demonstra a insatisfagdo social de cidadas e cidadaos, por
negativa de seus direitos fundamentais.

Tal embate traz a baila o ativismo judicial que registra a condig@o proativa de magistrados
ao interpretar o sentido das leis além do que previsto originalmente na legislagdo, diante da falta
de interesse do Estado ao decidir quais doencas devem ser reguladas por politicas publicas ou ndo.

A ¢ética deve basear a responsabilidade do Estado diante da elaboragdo de politicas
publicas ou do desenvolvimento econdmico, alegando falta de recursos financeiros com base no
principio da reserva do possivel, devendo garantir o minimo existencial para busca da felicidade,
do bem-estar, da vida digna, com base na sustentabilidade para hoje e amanha.

O impacto juridico extrapola a situac@o financeira e econdmica dos gestores de saude por
falta de politicas publicas que ampliem o rol de doengas com diagnoéstico precoce, deixando de
lado, sem ter previsao para tais doengas.

|O Estado deve utilizar a forma preventiva para ndo enfrentar de forma tdo drastica
doengas que possam ser evitadas com diagnéstico precoce, visto que também faz parte da ética
ambiental a preocupagdo do gestor com a populagdo de forma subjetiva e ndo apenas como numero

para formag¢do de orgamentos.

CONCLUSAO

O subdiagnodstico das doencas cardiacas genéticas evidencia importantes limitagdes
estruturais no sistema de satude brasileiro, refletindo dificuldades no acesso a métodos diagndsticos
especializados e desigualdades regionais na oferta de servigos. Esse cenario compromete a
efetivagao do direito a saude, especialmente no contexto das doengas raras, em que o diagnostico
precoce ¢ fundamental para melhores desfechos clinicos.

As consequéncias do diagnoéstico tardio se estendem para além do ambito clinico, gerando

impactos econdmicos relevantes e contribuindo para a judicializagdo da saude. Dessa forma,
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observa-se um distanciamento entre a garantia constitucional do direito a satide e sua concretizagao
na pratica.

Por muitas vezes, torna-se redundante demonstrar sempre os impactos da falta de
regulamentacdo que possam proporcionar transformagdes na vida saudéavel de todos os cidadaos, a
falta também de interdisciplinaridade entre as areas da satde, da economia, do judiciario e demais
envolvidas contribuem para a efetividade do direito a saude no Brasil.

Um olhar mais sist€émico, como as diretrizes dos Objetivos de Desenvolvimento
Sustentavel da Agenda 2030 que contribuem para avaliar as peculiaridades de cada nagdo, no caso
especifico do Brasil, diante da imensidao territorial, elaborando estudos e previsdes para a
populagdo atual e as proximas geracdes.

A subjetividade do Welfare néo se contradiz do que deve ser basico para populagao, posto
que as peculiaridades e as necessidades de cada poténcia ndo ¢ a mesma, o que nao foi estabelecido
na globalidade, com parametros que nao servem para todas as nacdes.

A felicidade que retrata o bem-estar de um povo deve levar em contar a manifestacao
cultural, a tradigdo, o costume, entre outros, em vez de copiar modelos que nao se adaptam aquela
sociedade com tantos desafios para tratar todas e todos de forma equanime.

Diante disso, torna-se essencial a transformagdo regulamentar e o fortalecimento de
politicas publicas, na dimensao social da sustentabilidade, voltadas ao diagndstico precoce, com
ampliacdo do acesso a tecnologias, protocolos especificos atualizados, servicos de saude
especializados e organizacdo de redes assistenciais, a fim de reduzir desigualdades e assegurar
cuidado adequado a esses pacientes.

Por fim, a ética ambiental indica que a observacao da dimensao social da sustentabilidade
e do desenvolvimento sustentavel com elementos que suportem politicas publicas para as geragdes
presentes e futuras.

Por derradeiro, o diagndstico precoce salva vidas e elimina mazelas para garantir a
qualidade de vida de cidadas e cidadaos e por mais que ndo pareca diminui o gasto com valores
excessivos, ndo cria obstaculos para o desenvolvimento econdmico e equilibra o nimero de agdes

judiciais que muitas vezes nao alcanga o mesmo efeito para todas e todos.
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