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RESUMO 

  

Introdução: As doenças raras apresentam diversos desafios, que vão desde as dificuldades no diagnóstico até 

o estabelecimento de tratamento e acompanhamento adequados aos pacientes, especialmente no contexto 

nacional, no qual as políticas públicas voltadas para essas condições, embora existentes, ainda são 

insuficientes e enfrentam entraves à sua plena implementação nos diferentes estados do país. Objetivos: 

Avaliar o panorama evolutivo das políticas públicas voltadas às doenças raras no Brasil, com ênfase nos níveis 

de institucionalização, além de examinar a estrutura normativa dessas políticas e a capacidade assistencial do 

sistema de saúde, considerando a organização dos serviços, a disponibilidade de recursos diagnósticos e 

terapêuticos e o acesso ao cuidado especializado. Além disso, propõe-se comparar essas dimensões entre as 

macrorregiões brasileiras, a fim de identificar disparidades territoriais. Método: Trata-se de um estudo 

qualitativo de análise de políticas públicas, de caráter exploratório, baseado em pesquisa documental com 

dados de fontes secundárias, como legislações, documentos institucionais, artigos científicas e relatórios 

oficiais. A análise considerou critérios como normatização, capacidade assistencial, estrutura e avanços 

tecnológicos. A partir disso, foram definidas três escalas institucionais: (i) alto, com legislação específica, 

serviços estruturados e produção científica; (ii) intermediário, com avanços isolados; e (iii) baixo, com 

iniciativas pontuais e ausência de rede organizada de cuidado. Resultados: Os dados levantados apontam uma 

distribuição heterogênea das políticas para doenças raras no Brasil, evidenciando que o acesso à saúde é 

geodependente; isto é, o direito à assistência não advém apenas da gravidade da patologia ou da legislação 

federal, mas do local de residência do indivíduo. Dentre as 27 Unidades Federativas, o Nível I (Alta 

Institucionalização) é composto por 10 estados (37%): SP, RJ, MG, PR, SC, RS, BA, PE e o DF, que se 

destacam por possuírem legislação específica, densidade tecnológica e centros de referência consolidados. No 

Nível II (Institucionalização Intermediária), encontram-se 7 estados (26%): CE, RN, PB, MS, MT, GO e PA, 

caracterizados por avanços assistenciais isolados e uma rede ainda fragmentada e centralizada nas capitais. 

Por fim, o Nível III (Baixa Institucionalização) abrange 10 estados (37%): AM, AC, AP, RO, RR, TO, MA, 

PI, SE, AL e ES, onde prevalecem vazios assistenciais, iniciativas pontuais e a ausência de uma linha de 

cuidado organizada. Esse cenário demonstra que a maioria absoluta do território nacional (63%), representada 

pela soma dos níveis II e III, apresenta barreiras estruturais significativas para o diagnóstico e tratamento 

adequado dos pacientes raros. Conclusão: Diante dessa apuração, observa-se heterogeneidade na 

institucionalização entre as unidades federativas, com concentração de serviços especializados e recursos 

tecnológicos nas regiões Sul e Sudeste. Em contraste, as regiões Norte, Nordeste e Centro-Oeste apresentam 
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avanços mais restritos, frequentemente limitados ao campo normativo. Esse cenário evidencia a necessidade 

de estratégias integradas que promovam maior equidade regional, com articulação efetiva entre os diferentes 

níveis de gestão do sistema de saúde. 
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