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Dedicamos este trabalho as familias que
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RESUMO

Este trabalho busca compreender como as doengas raras impactam a vida emocional e as
relagcdes dentro das familias. Mais do que um diagndstico médico, essas condigdes trazem
consigo desafios que atravessam o cotidiano, exigindo adaptacdes constantes, reorganizagdes
afetivas e novas formas de cuidado. Por afetarem poucas pessoas e serem conhecidas, as
doengas raras costumam gerar incertezas, sobrecarga emocional e sentimentos de medo ou
impoténcia entre familiares e cuidadores. A pesquisa tem abordagem qualitativa e carater
exploratorio, sendo desenvolvida a partir de uma revisdo bibliografica e uma andlise
netnografica de relatos compartilhados em espacos virtuais. A cartografia, inspirada em
Deleuze e Guattari, orienta a analise, acompanhando os movimentos, afetos e transformacdes
que emergem dessas vivéncias. Ao dar visibilidade as experiéncias das familias, este estudo
pretende ampliar o olhar sobre o que significa conviver com uma doenga rara, ressaltando a
importancia do acolhimento, da escuta sensivel e das redes de apoio. Espera- se, assim
contribuir para uma compreensdo mais empatica e humana por parte dos profissionais e da
sociedade diante das singularidades que essas familias vivenciam.

Palavras-Chave: doengas raras; impacto familiar; impacto psicoldgico.
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1. INTRODUCAO

A pesquisa que se segue ¢ uma cartografia, uma pesquisa-processo que percorre
territorios existenciais que se formam quando o diagnostico de uma doenca rara atravessa uma
familia. Seguindo as pistas deixadas por Deleuze e Guattari (1995) e compreendendo que o
método nao precede o percurso, mas se faz no caminhar, a jornada-acontecimento das
pesquisadoras se inicia na tentativa de compreender como as doengas raras impactam as
familias, especialmente quando o diagndstico recai sobre condigdes pouco conhecidas, sobre
as quais mesmos médicos especializados podem ter dificuldade em explicar.

No entanto, ao longo do estudo, nas dobras do encontro (Kastrup; Escossia, 2015),
afetagdes fizeram surgir diversos outros questionamentos: como essas familias chegam ao
médico especialista? Como acessam tratamento? Ha instituicdes capazes de oferecer o suporte
necessario? Porém, o que mais ecoou foi: quem acolhe essas familias diante de uma condicao
que pode ndo ter solucao?

As doengas raras (DRS) sdo consideradas um conjunto diverso de condigdes médicas
que afetam um numero menor de pessoas quando comparadas com doengas mais comuns. A
Portaria GM/MS n 199 (Brasil,2014) define doengas raras como aquelas que afetam até 65
pessoas a cada 100 mil individuos. Essa regulamentacdo, no entanto, varia conforme a regiao,
na Unido Europeia, por exemplo, considera-se rara a doenga que afeta menos de 1 em cada
2.000 habitantes (Rare Diseases Europe 2012). Estima-se que existam cerca de 6.000 a 8.000
doengas raras e cerca de 300 milhdes de pessoas no mundo todo possuem alguma doenca rara,
assim se configura numa preocupagao para a saude publica (Mund M et al. 2023)

Elas sdao comumente caracterizadas com uma ampla e diversificada sintomatologia, o
Eurordis caracteriza que cerca de 80% das doengas raras sdo de origem genética, tendo a
restante como imunoldgica, ambiental, infecciosa dentre outras. Sao doengas descritas como
cronicas, degenerativas, progressivas, incapacitantes e com alto risco de morte, 95% nao tém
um tratamento especifico (Lopes Junior et al. 2022). Alguns sintomas comuns podem se
sobrepor as doencas raras, o que pode dificultar o diagndstico, assim atrasando o acesso a
cuidados que sdo necessarios, € isso impacta a vida diaria devido a se tratar de doencas de
natureza evolutiva. Se trata de em muitos casos, doengas que tem opg¢des limitadas de
tratamento, assim se destacando a urgente necessidade de pesquisa e apoio continuo para esses
pacientes e familias afetadas Eurordis (1997).

Ao refletirmos sobre como compreender o impacto das doencas raras nas familias,

percebemos que ndo bastava descrever dados ou sintomas; era necessario acompanhar
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percursos, afetos e movimentos que se desenham no cotidiano. Assim como 0s mapas, Somos
feitos de linhas, assim afirmam Deleuze e Guattari (1996), que podem ser de escrita, de
percurso ou de vida. H4 linhas que nos sdo impostas e ha outras que inventamos, e elas se
entrecruzam de forma rizomatica. Cada sujeito, portanto, pode desenhar seu proprio mapa,
singular e em movimento (Silva & Nobre, 2024). Por isso, ao pensar em como pesquisar 0s
trajetos vividos por essas familias, pensamos que ndo poderiamos nos prender a padroes fixos
ou “caminho certo”, mas permitir que o percurso seja construido na relagdo com o campo e
com as experiéncias que emergem dele.

Deleuze e Guattari em seu livro Mil Platds (1995) dizem que escrever nada tem a ver
com significar, mas com agrimensar, cartografar, mesmo que sejam regioes ainda por vir
(p.11). Podemos pensar que a escrita se trata de uma criagdo, um tragado de linhas e de
caminhos. As doengas raras por sua natureza escapam das certezas médicas e sociais, muitas
vezes ndo ha diagnostico rapido, e nem tratamentos definidos, as familias e profissionais
precisam criar mapas proprios para entender e lidar com o desconhecido. Nesse sentido, o
impacto das doengas raras nas familias ultrapassa o sofrimento e o adoecimento psiquico,
constituindo-se como uma cartografia do cotidiano um exercicio de tragar caminhos singulares
em meio ao desconhecido.

O impacto das doencgas raras na dindmica familiar ¢ multiplo e profundo. No ambito
emocional, surgem sentimentos de angustia, estresse, ansiedade e desespero, que sdo motivados
pela incerteza do que vem a frente e a afli¢do acerca da doenga e de seu futuro (Souza, Mikami
& Schwamabach, 2025). No aspecto social, a mudanga de rotina, o isolamento e as dificuldades
de encontrar locais para o atendimento dos seus filhos podem fragilizar relagdes familiares e
sociais (Salvador et al., 2015). Quando falamos do contexto econdmico, algumas familias
enfrentam custos elevados com tratamentos, terapias e deslocamentos, as vezes vindo
acompanhado de reducdo de renda pois alguém assume o cuidado continuo desse paciente e
assim precisa abandonar o emprego (Nobrega et al., 2012).

Usando trajetdrias de vida, pode se dizer que a cartografia ¢ uma forma de invengao:
ela acontece a0 mesmo tempo em que se caminha. Fazer cartografia ¢ como desenhar um mapa,
enquanto se percorre o territorio, ndo ha um trajeto previamente dado, mas existe um percurso
e ele se constroi na medida em que € vivido. Deleuze e Guattari (1996) descrevem o mapa
como algo aberto, desmontavel e reversivel, pode ser conectado em qualquer de seus pontos.

A cartografia reconhece que estamos constantemente em processos, em obra, como
afirma Kastrup (2009). Acompanhar os processos exige presenca, atencao e sensibilidade sem

recorrer a solugdes prontas ou invariantes. E um aprendizado continuo que surge da experiéncia
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de se imergir no fluxo do que se pesquisa, € ndo de se isolar do objeto de estudo. Um contra
método (Romagnoli, 2009), pode-se dizer, a medida que recusa rigidez de métodos cientificos
tradicionais que recortam o real para caber em suas categorias fixas. E um modo ético-estético-
politico de pesquisar, que recusa a neutralidade e a distdncia como ilusdo de objetividade.

No contexto das doengas raras, a ideia de compreender o percurso do diagndstico, €
antes de tudo, acompanhar os passos das familias, sentir as esperas e incertezas, mas também
as esperangas. Quando se tem uma nova descoberta, uma linha se prolonga e ¢ necessario achar
novos percursos. Podemos pensar que em se tratando das doengas raras essas '"novas
descobertas" ocorrem muita das vezes no momento do diagndstico que inaugura um percurso
marcado pela incerteza, pela busca de informagao e pela reorganiza¢ao da vida familiar.

Apesar da relevancia crescente dos estudos em doengas raras, durante o
desenvolvimento deste trabalho constatou-se uma escassez de produgdes cientificas que
abordem, de uma forma especifica e aprofundada, os impactos psicologicos sobre o tema de
condi¢des na dindmica sociofamiliar. A maioria das pesquisas existentes se concentra em
aspectos biomédicos, deixando em segundo plano as dimensdes emocionais € sociais
envolvidas. Essa lacuna na literatura reforg¢a a importancia deste estudo, que tem o desejo de
contribuir para uma compreensao ampla e integrada dos desafios que sdo enfrentados por
individuos e familias que convivem com doencas raras.

Assim, considerando a natureza complexa e processual as experiéncias vividas por
familias de pessoas com doengas raras, a cartografia mostrou-se um método potente para
acompanhar tais trajetorias. A cartografia ¢ um método de pesquisa-intervengao proposto por
Deleuze e Guattari (1997) e surge como principio do rizoma. No rizoma existem principios
como conexoes, heterogeneidades e multiplicidades. O rizoma pode ser entendido por ndo ter
uma parte central, e sim vérias linhas cruzadas, diversos centros que sdo moéveis e funciona por
proximidade e ndo por decalques como explicam Scherer e Grisci (2022).

Resultado desse percurso, esse trabalho se empenha em materializar em palavras o
diagrama tecido a partir do desnivelamento das linhas rizomaticas, cujo objetivo foi analisar os
impactos e as dificuldades enfrentadas pelos familiares de pacientes com doengas raras, e as
experiéncias desses familiares. Para isso, explorou-se territdrios académicos como artigos,
livros, revistas e sites especializados e territorios online das redes sociais. Para esse segundo
campo, além da revisdo bibliografica, incorporou-se a netnografia como método complementar
permitindo a analise de contetdos e interagdes presentes em redes sociais, como Instagram,
Youtube e Facebook. A articulagdo entre a cartografia e a netnografia amplia o alcance da

pesquisa, permitindo acompanhar processos que se manifestam tanto nas vivéncias e interagdes
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virtuais. Nessa mesma direcao, o conceito de flaneur inspira uma postura de observagao atenta
e sensivel.

Trazendo o conceito de flaneur, desenvolvido por Baudelaire e analisado por Benjamin,
inspira a abordagem deste estudo de acompanhar em relatos feito por documentarios, blogs o
cotidiano das familias de pacientes com doencas raras. Assim como o flaneur percorre a cidade
observando seus detalhes e nuances, o pesquisador acompanha as trajetorias familiares com
atencdo sensivel, sem impor caminhos fixos, assim permitindo mapear experiéncias, desafios
e estratégias de enfrentamento de maneiras singulares. (Benjamin, 1994)

Ao longo do processo de pesquisa, tivemos varios encontros com dividas em como
prosseguir em algo que ¢ novo e pouco explorado. A cartografia se apresentou como um
caminho possivel para acompanhar o processo de constru¢ao da pesquisa, acompanhando os
movimentos que foram surgindo. Dentro dessa perspectiva, o didrio de campo atua como um
dispositivo fundamental, pois permite registrar os afetos, percepgdes e deslocamentos
vivenciados pelo pesquisador. Como destacam Kastrup, Passos e Escossia (2015), ele integra
o proprio método cartografico, acompanhando o percurso e tornando visiveis os efeitos do
encontro com o campo. Esses registros contribuiram para uma compreensdo mais sensivel das

dimensdes psicologicas e sociais que envolvem a vivéncia de familiares diante das doengas.

1. O DESENROLAR DAS LINHAS: DESAFIANDO O CONCEITO NO TECIDO
HISTORICO

Para compreender o conceito de "doengas raras e seus impactos", ¢ necessario
reconstruir historicamente como essa categoria foi se instituindo no campo médico e nas
politicas de satide. Embora relatos de enfermidades incomuns existam desde a antiguidade,
com médicos e filosofos descrevendo sobre males extraordindrios ou de baixa frequéncia, a
raridade s6 comecou a adquirir contornos mais sélidos quando, entre os séculos XVIII e XIX,
a medicina anatdomico-clinica passou a registrar e sistematizar casos isolados em tratados
periodicos especializados. Nessa fase, o interesse estava voltado ao valor cientifico desses
relatos singulares para a pratica clinica e a consolidagdao do saber médico (Sanchez e Morgado,
2022).

Durante o periodo colonial, as doengas eram amplamente interpretadas como castigo
ou provacgado, e eram fortemente ligadas a crencas e praticas religiosas, tendo como o principal

modelo de saide o curandeirismo (FAPESP, 2013). Essa forma de cuidado, apesar de
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marginalizada pela medicina europeia oficial, representava uma linha de poder alternativa,
onde saberes populares resistiam e se adaptavam as imposigoes coloniais.

O cenario muda de forma significativa no século XX, quando os avangos da genética,
da biologia molecular e da epidemiologia tornam possivel identificar alteracdes especificas e
delimitar condi¢des de baixa prevaléncia, assim ampliando o nimero de doencgas reconhecidas
como raras. Nesse mesmo periodo emerge um impasse econOmico para a industria
farmacéutica, investir em terapias para enfermidades de baixa incidéncia ndo era vantajoso,
pois o custo de pesquisa dificilmente seria compensado por um mercado restrito. Isso trazia
como resultados uma escassez de tratamentos, assim trouxe a denominacao de muitos desses
males como doengas Orfas.

Este nome surge como consequéncia de uma polémica que envolve uma publicagdo,
nos Estados Unidos, da Emenda Kefauvr-Harris ou Emenda da Eficacia dos Medicamentos.
Em 1962, essa emenda alterava a Lei Federal de Alimentos, Medicamentos e Cosméticos
(Federal Food, Drug and Cosmetic Act). Houve essa reacdo devido a tragédia da talidomida,
substancia que provocou defeitos congénitos em milhares de criangas, a emenda obrigou os
fabricantes de medicamentos a oferecerem prova de eficacia e seguranga de seus produtos
através de testes clinicos (Cordovil, 2015). Esse processo culmina, em esfera internacional na
década de 1980, com a promulgacdo do ORPHAN DRUG ACT (EUA, 1983) marco que
inaugura uma agenda politica voltada ao estimulo de pesquisas e desenvolvimento de farmacos
destinados a condi¢des de pequena incidéncia, algo que até entdo era desconsiderado pela
logica de mercado. A partir disso, outras regides, como a Unido Europeia e o Japao, passam a
adotar politicas semelhantes, consolidando as doencgas raras como objeto ndo apenas biomédico
(Sanchez e Morgado, 2022).

Ja no Brasil, esse movimento repercute mais tarde, especialmente a partir dos anos
2000, a pauta de DR comega a entrar nas agendas sanitarias e académicas. O ponto de inflexao
ocorre com a publicacdo da Portaria n® 199/2014, que institui a Politica Nacional de Aten¢ao
Integral as Pessoas com Doencas Raras no ambito do SUS, assim reconhecendo oficialmente
a categoria e estabelecendo diretrizes para o diagndstico, cuidado e assisténcia.

Essa trajetoria historica ndo produz apenas um deslocamento no modo como a medicina
classifica as doengas raras, mas também reconfigura o lugar social ocupado pelos doentes e
seus familiares. Antes da consolidagdo diagndstica e da entrada das DR como objetivo de
politica publica, familias viviam em um regime de incerteza cronica: conviviam com sintomas

sem explicacdo, circulavam entre curandeiros, hospitais de caridade, pardquias e mais tarde em
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instituicdes psiquiatricas ou asilos, sem reconhecimento clinico nem estatuto juridico-
assistencial.

A auséncia de nome para a doenga significava também a auséncia de legitimidade, o
sofrimento era frequentemente atribuido a destino, culpa ou anomalia da natureza. Em
consequéncia, tanto os pacientes quanto seus cuidadores eram socialmente marcados pelo
isolamento ou pela vergonha, o que produzia impactos familiares que ndo eram nomeados
como “impactos” porque sequer havia um campo conceitual que reconhecesse aquelas
experiéncias como objeto de cuidado publico.

Se no passado, a auséncia de nome colocava essas familias em um regime de
invisibilidade social e moral, na atualidade o nome nao resolve tudo. O diagndstico existe
enquanto categoria, mas o percurso cotidiano de quem vive com doencas raras continua
atravessado por incertezas (Luz et al., 2016). Ao mesmo tempo, 0 campo contemporaneo
revela novas cenas de sofrimentos que ndo existiam antes justamente porque agora hd um
nome, uma politica e uma promessa de direito. Quando uma mae recebe um diagnostico, mas
nao consegue tratamento pelo SUS, quando um servigo especializado existe em politica, mas
ndo em pratica territorial.

Os registros do didrio de campo, mostram que embora o discurso médico tenha se
sofisticado, as familias ainda operam sozinhas em um territorio sem trilhas prontas recorrem a
grupos em redes sociais para obter informagdes, organizam vaquinhas para custear exames,
revezam turnos de cuidado entre membros da familia quando se tém rede de apoio. A presenca
dessas praticas indica que a rareza deixou de ser uma questdo clinica, ela se materializa no
cotidiano como um trabalho continuo de navegacao, traducado e reivindicagdo social.

Se essa trajetdria delineia o surgimento da categoria "doencga rara", ela ndo descreve
como essa categoria ¢ vivida. Para compreender o impacto das doencas no cotidiano das
familias, € preciso acompanhar o momento em que tudo comega a ganhar forma: o percurso do

diagnostico.

2.1. O percurso do diagnéstico

Quando se inicia o percurso para se ter um diagnostico, alguma resposta sobre a
condi¢do do filho, também se inicia uma jornada longa e incerta. E um processo que pode ser
descrito como um itinerario diagnostico, o qual ¢ marcado pela busca de respostas incessantes

diante de sintomas as vezes pouco compreendidos ou as vezes comuns e parecidos com outros,
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marcado também por uma rede de atencdo a salide que, muitas vezes ndo sabe e ndo esta
preparada para lidar com as singularidades desses casos.

O sofrimento psiquico ndo emerge apenas com a sentenca diagndstica, mas no intervalo
anterior: o tempo suspenso, repetidas hipoteses descartadas e a espera de respostas produzem
desgaste cumulativo que antecede a nomeacdo da doenca e ja desestabiliza a familia. As
familias de pessoas com doencas raras geralmente sdo tratadas de maneiras desiguais nos
servigos de saude, seja porque os servicos nao dispdoem de recursos necessarios para acolher
aquele paciente e atender uma condic¢ao rara ou porque os profissionais nao estdo preparados.

(Luz et al., 2015).

2.2. O tempo de espera e a incerteza do diagnéstico.

Compreender o percurso do diagnodstico em doengas raras € seguir as linhas que se
tracam entre a incerteza, o saber e o afeto. A trajetoria até o diagnostico ndo se restringe ao
campo médico, ela ¢ atravessada por diversos processos de producdo de sentido, onde as
familias precisam construir novas formas de saber, juntamente com os profissionais e
instituigoes.

E destacado que algumas doengas raras sdo consideradas raras pois afetam um niimero
menor de pessoas, mas nem sempre as pessoas que sao acometidas recebem um diagnodstico
precoce, e existem poucas opgdes terapéuticas para tratamento. S3o doencgas que tem um
numero alto de mortalidade, a maioria sendo infantil, os riscos de complicacdes e mortes por
conta do diagndstico tardio podem fragilizar todo o sistema familiar da pessoa afetada. (Iriart
J,etal., 2019).

Durante toda a travessia, surgem impactos sociais € emocionais, a incerteza sem hora
certa para acabar, quando somada a escassez de informagdes e auséncia muitas das vezes da
cura e de um tratamento gera sentimentos de ansiedade, frustracdo e de impoténcia nos
familiares. Os efeitos emocionais oscilam entre estresse psicologico, devido ao isolamento
social, ao atraso no diagndstico, a incerteza sobre o futuro, falta de informacao, a dificuldade
com os atendimentos médicos e as dificuldades financeiras (Catana, 2013).

O diagnoéstico ¢ entendido como um ponto de partida, a base a partir da qual a
constru¢do de sentido e as experiéncias sdo construidas (Jutel e Nettleton, 2011). Varios
estudos baseados em pesquisas foram conduzidos para adultos e criangas, mostrando que as
jornadas para se ter um diagnostico envolve muitas idas a especialistas, resultados incertos e

diagnosticos incorretos, bem como atraso no diagnostico (Zurynski Y et al., 2017)
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“...Minha filha ndo corria, minha filha ndao pulava, minha filha andava, mas andava
batendo um joelho no outro e ai comeg¢ou a acender aquela “luzinha’ de mae, alguma coisa
estd errado. Comegou a luta pelo um diagnostico aos 2 anos de idade e se passaram 6 anos
lutando até eu descobrir o que minha filha tinha”. (Diario de campo)

O trecho acima foi retirado do documentdrio Viver ¢ raro e evidencia que, apesar dos
avangos tecnologicos em exames capazes de subsidiar o diagndstico, o tempo de espera
permanece significativo. Esse atraso decorre tanto da escassez de especialistas quanto da
insuficiéncia de conhecimento clinico sobre diversas doengas raras no contexto brasileiro. A
pratica médica em genética no Brasil ¢ recente, a primeira residéncia médica foi criada no
Hospital das Clinicas de Ribeirdo Preto (USP), em 1977. O nimero de médicos geneticistas no
pais ¢ reduzido, ndo ultrapassando de 350, e ¢ insuficiente quando se comparado com a média
de pacientes com alguma doenca rara no pais.

Quando paramos para tracar esses caminhos da familia de um paciente com DR,
entendemos que ¢ variado a forma que cada um entende esse caminho. Para alguns, o itinerario
foi curto pois se teve a suspeita e foi encaminhado rapido para um médico especialista, mas
para muitos foi marcado por uma peregrinagdo, idas em outras especialistas até se chegar ao

diagnostico correto, isso quando se descobre a doencga (Iriart J, et al., 2019).

2.3. Reacoes emocionais dos familiares ao diagndstico.

“.. No primeiro momento que eu recebi o diagnostico que ele tinha Epidermolise
Bolhosa, eu tive raiva da vida, raiva da natureza, tive muita raiva da natureza, porque o meu
comportamento foi exemplar digamos assim. Eu comia bem, eu dormia entdo eu ndo entendia
por que eu tinha sido presenteada.” (Diario de campo)

Esse relato expressa o que a literatura demonstra: o diagndstico inaugura um campo de
forcas afetivas que mobiliza raiva, medo, culpa, frustracdo e ansiedade. Muitos pais ao se
confrontarem com a quebra de expectativa de um desenvolvimento "esperado", questionam
suas condutas passadas e atribuem a si mesmos a responsabilidade pelo sofrimento do filho,
mesmo sem relacao causal direta, o que intensifica o desgaste emocional e pode comprometer
a saude mental do cuidador principal (Lucca & Petean, 2016). Esse fendmeno ndo ¢ isolado,
embora os quadros clinicos variem, as familias compartilham experiéncias de desorganizacio
emocional e funcional diante da raridade (Baumbach et al., 2018).

Dados epidemiolédgicos reforgam a amplitude desse impacto. Segundo a OMS (2019),

uma a cada quatro familias com um membro adoecido desenvolve transtornos mentais ao longo
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do percurso. Brotto et al. (2021) acrescentam que o adoecimento penetra as dindmicas
familiares, atingindo o nucleo como um todo. A familia, enquanto primeiro territorio de
socializagdo, ¢ convocada a rearranjar rotinas, papéis e expectativas na tentativa de tragar novas
linhas de cuidado e sustentar a vida que se reorganiza a partir do diagnostico.

Nesse processo, a busca por causas ¢ quase inevitavel: responsabilizar alguém; o corpo,
0 acaso, a genética, Deus ou a si mesmo funciona como tentativa de dar sentido ao que irrompe
sem aviso. A culpa, a sensac¢do de inutilidade, a ansiedade frente ao futuro e o luto pela crianca
idealizada compdem esse movimento psiquico ( Brotto et al., 2021). Ao medo da perda somam-
se incertezas prognosticas, como ilustra outro trecho de campo:

" Quando vocé tem uma crianga com doenga grave, toda a sua vida muda e seus
objetivos também. O medo de perder meu filho era assustador. O diagndstico demorou muito,
quase 3 anos e entdo nos disseram que a média de vida era 10 anos de idade. Eu ndo aceitava,
como é possivel com todas as tecnologias que existem?" (Didrio de campo)

A forma como esse diagnodstico ¢ comunicado opera como vetor determinante do modo
como a familia passa a significa-lo. Quando a entrega ¢ rispida, fragmentada ou tecnicista,
abre-se espago para a revolta, incredulidade e ruptura do vinculo com o servi¢o de saude. Em
contrapartida, quando o cuidado ¢ acolhedor e informativo, emergem estratégias de

enfrentamento mais adaptativas, favorecendo o processo de aceitacdao (Boggo et al., 2014)

2.4. O diagndstico como marco temporal

Sabendo que as doengas raras sdo enfermidades com grande potencial de alteracdo na
vida dos sujeitos, tanto em fungdo das limitagdes bioldgicas que acarretam quanto as incertezas
sobre seu progndstico (Aureliano, 2018). Paralelamente, o adoecimento convoca as familias a
reordenar rotinas, pap€is e projetos, redistribuindo fung¢des e adiando ou até mesmo
suspendendo planos futuros em favor da manutencdo da vida no presente. Nesse processo,
observa-se frequentemente a sobrecarga dos pais ou cuidadores principais, que passam a
assumir tarefas continuas de cuidado, vigilancia médica e suporte emocional, muitas vezes em
detrimento do autocuidado ¢ de momentos de lazer ou descanso (Pelentsov, Lawton &
Esterman, 2015).

O diagnodstico de uma doenga rara representa um marco temporal significativo na
trajetoria familiar, demarcando uma divisao entre o “antes” e o " depois” do conhecimento da
condi¢do. No entanto, surge uma questao crucial: em que momento o diagnéstico deixa de

fornecer dire¢do ou respostas e se transforma em uma lacuna sem preenchimento, gerando



18

incerteza e prolongando o processo de reorganizacdo emocional, pratica e afetiva da familia?
Novoas e Froés destacam a importancia de diferenciar exames genéticos que podem
efetivamente contribuir para a melhora do paciente daqueles que apenas indicam a origem de
problemas ainda sem solucdo, ha um nome para a doenga, mas ndo ha tratamento ou cura
disponiveis visto que os numeros sdo baixos.

Em uma pesquisa feita no ano de 2015, as necessidades dos pais que cuidam de uma
crianca com uma doenga rara foram destacados os seguintes pontos: Necessidades sociais,
Necessidades Informacionais e Necessidades Emocionais. Isso refor¢a os pontos citados nesse
texto. Quando se procura por necessidades sociais, o sentimento de isolamento social, soliddo
¢ as rotinas sdo pontos em comum, isSO porque os pais se sentem com a vida social reduzida,
eles ndo tinham mais liberdades para poderem irem a lugares que antes era frequente
(Pelentsov, Lawton & Esterman, 2015). Quando precisam se programar para uma viagem, as
familias devem considerar uma infinidade de aspectos, desde a acessibilidade fisica, como
rampas ou escadas adaptadas, até questdes sociais, como evitar locais com grande aglomeragao
para poupar a crianca do constrangimento de olhares ou proteger sua satde diante de limitagdes
especificas, como exposi¢do ao sol, ou suscetibilidade a infeccdes.

Cada decisao se transforma em um tragado no mapa familiar, em que linhas de cuidado
e protecdo se entrelagam, revelando zonas de tensdo e intensidades emocionais que exigem
planejamento detalhado, negociagdo constante e reorganizagdo dos fluxos de atencdo e

responsabilidade entre os membros da familia.

2. POLITICAS PUBLICAS VOLTADAS AS PESSOAS COM DOENCAS RARAS

As politicas publicas configuram-se como um conjunto de agdes e decisdes do poder
publico voltadas a resolugao de problemas sociais, a promog¢ao do bem-estar e a garantia dos
direitos fundamentais. Nesse contexto, as politicas destinadas as pessoas com doengas raras e
suas familias representam um avango significativo na consolidagao do direito a satide no Brasil.
Entretanto, sua efetivacdo ainda enfrenta desafios expressivos no que se refere ao acesso
equitativo aos servicos especializados. A Politica Nacional de Atencao Integral as Pessoas com
Doencgas Raras (PNAIPDR), instituida pela Portaria n® 199/2014 do Ministério da Satde,
estabelece diretrizes para a organizacio da atencio especializada no 4mbito do Sistema Unico
de Saude (SUS), tendo como objetivos principais o diagndstico precoce, o tratamento adequado
e 0 acompanhamento multiprofissional (Brasil, 2014). Todavia, a implementacao dessa politica

¢ marcada por desigualdades regionais, pela auséncia de centros de referéncia em diversas
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localidades e pela escassez de profissionais qualificados para lidar com as especificidades
dessas condi¢des (Fiocruz, 2022). As familias de pessoas com doencas raras frequentemente
relatam dificuldades no acesso a encaminhamentos, exames genéticos € medicamentos de alto
custo, o que evidencia o descompasso entre o que € previsto na legislacdo e o que € vivenciado
na pratica cotidiana. Diante desse cenario, o fortalecimento das redes de ateng¢do, a integracao
entre os niveis de cuidado e o acolhimento humanizado tornam-se elementos fundamentais
para garantir a equidade e a integralidade do atendimento as pessoas com doengas raras e seus

familiares (Fiocruz, 2022; Brasil, 2014).

3.1. Dificuldades de acesso aos centros especializados em doencgas raras

Embora o nimero de pessoas acometidas por doengas raras seja expressivo, 0 acesso
ao diagndstico e ao tratamento ainda ¢ permeado por inlimeros obstaculos. Entre os principais
fatores que dificultam o cuidado integral estdo a caréncia de profissionais capacitados, a ma
distribui¢ao dos servicos de referéncia e o limitado engajamento das esferas publicas e privadas
na superacao desses desafios (Soarez, 2021). O médico geneticista Rodrigo Ambrosio Fock,
referéncia na area, afirma que ““a jornada de quem vive com uma doenca rara costuma ser longa
e cheia de incertezas. Muitos pacientes passam por multiplos diagnosticos errados, tratamentos
inadequados e até cirurgias desnecessarias antes de chegar a uma resposta definitiva”. Tal
situagcdo ¢ amplamente reconhecida na literatura como “odisseia diagnostica”, marcada por
trajetorias prolongadas e desgastantes até a obten¢do do diagnostico correto (Fiocruz, 2022).

A PNAIPDR previa, desde 2014, a criacdo de uma rede estruturada de atendimento e
de centros especializados. Contudo, de acordo com dados atualizados do Ministério da Satde,
existem atualmente 36 Centros Habilitados para Doengas Raras no Brasil, distribuidos de forma
desigual: 1 na Regido Norte, 11 no Nordeste, 5 no Centro-Oeste, 12 no Sudeste e 7 no Sul
(Brasil, 2024). Essa assimetria regional revela a dificuldade de estruturagdo e financiamento
dos servigos para que sejam reconhecidos oficialmente como centros de referéncia. Segundo o
proprio Fock, essa lacuna “ndo significa auséncia de profissionais atuando em genética médica
nesses estados, mas reflete a dificuldade de estruturagdo e financiamento dos servigos para
reconhecimento formal como centros de referéncia”. Essa situag¢ao reforca a necessidade de
politicas intersetoriais e de investimentos publicos voltados a expansdo da rede de atengdo
especializada. Estudos demonstram que, quando a pessoa acometida e sua familia residem em
cidades de pequeno porte, ¢ comum o deslocamento para grandes centros urbanos, em busca

de atendimento especializado. Tal deslocamento gera impactos socioecondmicos € emocionais
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significativos, comprometendo a qualidade de vida familiar. Dessa forma, constata-se que a
PNAIPDR ainda ndo assegura a assisténcia de forma efetiva e equitativa em todos os estados
brasileiros. Além disso, os cuidados ndo devem se restringir apenas ao individuo diagnosticado,
mas também devem abranger a familia, que frequentemente precisa se reestruturar para
acompanhar o tratamento (Fiocruz, 2022).

Outro obstaculo relevante € a judicializacao da satde, frequentemente acionada como
meio de garantir acesso a medicamentos e tratamentos de alto custo. No entanto, esse processo
esbarra em barreiras educacionais e financeiras, aprofundando a desigualdade entre os
pacientes. Conforme ressalta Fernando Moura, gerente médico do Programa de Medicina de
Precisdo do Hospital Israelita Albert Einstein:

“As vezes, a gente conversa com os pacientes do SUS e eles nio conseguem nem
imaginar como acessar a justica ou um advogado, como mover um processo, o que demonstra
a necessidade de uma orientagdo.”

Além disso, os custos relacionados a contratagdo de advogados especializados tornam
0 processo inacessivel para muitas familias. Essa trajetoria, que envolve acesso, diagnostico e
judicializagdo, configura uma corrida contra o tempo, ja que os tratamentos de doengas raras
geralmente precisam ser administrados em idades especificas para garantir a eficicia. De
acordo com Soarez (2021), a judicializagdo, em vez de assegurar direitos, acaba por representar

uma ruptura da politica publica e da l6gica de integralidade do SUS.

3.2. Percep¢ao da familia sobre o suporte institucional: acolhimento, informacao e

orientac¢ao

As familias de pessoas com doencas raras enfrentam uma trajetéria permeada por
incertezas diagnosticas, dificuldade de acesso ao tratamento e escassez de informacgdes sobre a
condi¢do de saude de seus entes queridos. A complexidade dessas enfermidades gera uma
jornada prolongada e desgastante, conhecida como “odisseia diagnostica”, que consome
recursos fisicos, emocionais e financeiros (Silva; Souza, 2021). Nesse contexto, o suporte
institucional constitui um eixo fundamental, sobretudo nas dimensoes do acolhimento, da
informacdo e da orientagdo. Instituicdes como o Sistema Unico de Saude (SUS), as
Associagdes de Pais e Amigos dos Excepcionais (APAE) e a Fundagao Oswaldo Cruz (Fiocruz)
desenvolvem programas voltados a atencdo integral as pessoas com doengas raras e suas

familias, buscando garantir o cuidado continuado e multidimensional (Fiocruz, 2022).
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O acolhimento, conforme preconiza a Politica Nacional de Humanizacao (PNH), deve
assegurar uma escuta qualificada e a criagdo de vinculo, fatores que fortalecem o enfrentamento
emocional e reduzem o sentimento de isolamento (Brasil, 2004). Ja a informagdo e a orientagao
sao dimensoes essenciais do cuidado, permitindo que as familias compreendam a doenga,
acessem direitos e participem ativamente das decisdes terapéuticas (Brasil, 2014; Fiocruz,
2022). Apesar dessas diretrizes, estudos apontam que o suporte institucional ainda ¢é
fragmentado e burocrético, revelando lacunas entre o que esta previsto nas politicas publicas e
0 que se concretiza na pratica dos servicos (Silva & Souza, 2021). Assim, compreender a
percepcao das familias acerca do acolhimento e da orientacdo institucional ¢ essencial para

aprimorar a rede de cuidado e consolidar um modelo mais humanizado e efetivo de atencdo as

doengas raras.

3.3. Desafios no uso de beneficios sociais e programas governamentais

As familias de pessoas com doengas raras enfrentam multiplas barreiras no acesso e na
manutengdo de beneficios sociais e programas governamentais, como o auxilio-doenga, o
Beneficio de Prestagao Continuada (BPC) e a obtengao de medicamentos de alto custo. Apesar
de previstos em politicas publicas como a PNAIPDR (Portaria n® 199/2014), tais beneficios
sao frequentemente dificultados por burocracias administrativas, exigéncias documentais
complexas e demora nas avaliagdes periciais realizadas pelo Instituto Nacional do Seguro
Social (INSS) (Fiocruz, 2022). A limitacdo de centros de referéncia e a auséncia de
padronizacdo na dispensa¢do de medicamentos pelo SUS tornam o processo desigual entre as
regides brasileiras. Além disso, o alto custo dos farmacos e a dependéncia de decisoes judiciais
— fendmeno conhecido como judicializagdo da saide — evidenciam a fragilidade estrutural
do sistema e o descompasso entre a formulagdo das politicas e a realidade vivida pelas familias
(Brasil, 2014; Fiocruz, 2022). O documentario Viver ¢ Raro ilustra essa realidade a partir do
relato de uma mae:

“Esta fazendo mais de seis meses que o remédio falha. Entdo, chega um pedaco do més
que ela tem remédio. No més seguinte, ela praticamente so faz infusdo uma vez. No outro més,
ela tem duas vezes. Isso vai enfraquecendo, é o que ja esta acontecendo.” (Diario de campo)

Esse relato evidencia as falhas na logistica de fornecimento de medicamentos e os
prejuizos diretos a saude e a qualidade de vida dos pacientes. Assim, o enfrentamento dessas

barreiras refor¢a a necessidade de uma gestao intersetorial entre satide, assisténcia social e
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previdéncia, que assegure o acesso continuo, equitativo e humanizado aos beneficios

destinados as pessoas com doengas raras.

3. LUTO PELO FILHO IDEALIZADO

"..Esse diagnostico me levou a um luto, eu nunca pensei que iria sentir uma tristeza
tdo profunda... (Respira fundo, olhos lacrimejados) falando em luto, é algo que o... (Outra
respirada, olha para camera e diz: dificil) ... foi uma hora que eu tive que me desconstruir toda
para poder vir com for¢a para lidar com a situagdo. O primeiro medo é a perda, o segundo é
ndo saber o que vai vir pela frente." (Diario de campo)

A chegada de um diagnostico de alguma doenga rara na infdncia costuma representar
na vida familiar uma ruptura. Para muitos pais, esse momento inaugura uma espécie de luto
simbdlico; ndo se trata da morte concreta de uma crianga, mas da perda do filho que haviam
imaginado, das esperancas projetadas para o futuro e do modo como acreditavam que a vida
seria. Esse luto, ainda que nao visivel, ¢ vivido de maneira intensa e persistente, tracando linhas
diferentes e atravessando a satide emocional dos cuidadores. A rotina precisa ser reorganizada
sob o peso da imprevisibilidade e da sensacdo de incapacidade diante daquilo que ndo se
controla € o medo do que pode acontecer. Se tem uma trajetéria marcada por cuidados
continuos, decisdes dificeis e incertezas prolongadas, torna-se uma tarefa didria e

frequentemente exaustiva (Brotto & Rosaneli, 2021)

4.1. A construgio do filho imaginario

Ao realizarmos esta pesquisa, foi necessario que nos reconhecéssemos que o periodo
gestacional, por si s0, ja ¢ atravessado por multiplas exigéncias psiquicas e sociais. A gestagao
ndo inaugura apenas um corpo que muda, mas também um lugar subjetivo que passa a ser
ocupado — o de ndo se tornar mae. Como mostra Maldonado (1977), esse processo costuma vir
acompanhado de inquietagdes, ndo apenas de mudangas fisioldgicas, mas também de
psicossociais. Se vem o medo de ndo corresponder o ideal materno, a angustia frente a
possibilidade de nao se sentir mde de imediato e duvidas sobre toda a trajetoria. A gestagdo ¢
uma construgdo atravessada de expectativas internas e externas que antecedem inclusive o
nascimento da crianga.

A mulher ao engravidar, comeca a tecer um filho que ainda ndo existe, mas que ja

habita: imagina o riso, o jeito de dormir, o primeiro dia na escola. Aulagnier (1994) diz que
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ainda nesta relacdo imagindria que acontece no inicio da gravidez, o feto ndo ¢ enxergado como
tal, ele ¢ imaginado como um bebé com um corpo completo e unificado. Contudo esse filho
imaginario nao € fruto apenas da psique da gestante, ela se constitui também pela influéncia de
discursos médicos, familiares e culturais (Bossi & Ardans, 2015). O bebé idealizado ¢ uma
superficie composta por diversas linhas: a medicina que promete previsibilidade, a familia que
atribui tragos e comportamentos, a cultura e a normatividade de género que antecipam modos
de vida.

Este filho ndo € apenas fantasia no sentido de ilusdo, ele ¢ uma condi¢@o de entrada na
experiéncia da maternidade e paternidade. Cartograficamente, ele ¢ o plano de consisténcia
sobre o qual o real depois ird se chocar; antes do corpo, ha a projecao; antes do encontro, ha o

esbocgo; antes da mae, ha o desenho que ensaia sua func¢ao.

4.2. O rompimento com o ideal

"Eu sai de ld em transe, eu ndo raciocinava direito, eu ndo conseguia entender nada
do que ela tinha falado, eu fui procurar na internet e piorou tudo." (Didrio de campo)

Segundo o Diciondrio Online de Portugués - Dicio (2023), a palavra luto ¢ descrita
como "profundo pesar causado pela morte de alguém; sentimentos gerados por perdas, partidas
ou rompimentos”. E comum em nossa sociedade, que associam o luto apenas com situagdes de
morte (Grigoleto Netto, 2022). No entanto, parte da literatura sobre perdas apontam que o luto
também pode ser inaugurado por rupturas que nao envolvem apenas a finalizagdo biologica,
usando o nosso exemplo, casos de diagndsticos que transformam radicalmente o curso de vida
esperado. Conceitos como o luto antecipatorio (Rando, 2000) e o luto ndo reconhecido
socialmente (Doka, 1980) ajudam a compreender que a dor emergente ndo deriva apenas da
perda de um corpo, mas da perda de um horizonte de mundo, algo que como mostra o relato
de campo, irrompe mesmo que tenha tempo para traduzir a ruptura em sentido.

A chegada de um diagndstico que indica uma deficiéncia, condi¢do cronica ou doenca
rara traz consigo um abalo profundo do imaginério parental. Nenhum pai ou mae deseja ou
planeja ter um filho adoecido; a parentalidade ¢, em larga medida, construida sobre imagens
de futuro que incluem desenvolvimento tipico, autonomia e continuidade de projetos. Quando
o diagndstico irrompe, o que se perde inicialmente ndo ¢ o filho real, mas o filho idealizado,
aquele que existia antes mesmo do nascimento.

O processo de luto envolve o enfrentamento da perda do filho idealizado (Medeiros et

al., 2021), sendo fundamental atravessar essa experiéncia para que os pais possam enxergar
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novos horizontes de cuidado e convivéncia. Cada familia desenvolve estratégias proprias para
lidar com a situacao, € o nascimento da crianca desencadeia um processo de adaptacao parental
que inclui a reidealizagdo do filho. Esse movimento permite que os pais ajustem suas
expectativas e compreenda de maneira mais realista as necessidades, limitagdes e
potencialidades da crianga, promovendo um cuidado mais adequado e afetivamente ajustado a

realidade vivida (Londero et al., 2021)

4.3. Reconstrucao das expectativas e cuidado singular

23 ... Quando a gente se propoe a ter um filho, a gente sempre sonha naquela criang¢a
linda, né? Porque para a gente é sempre lindo de qualquer forma, mas que vai seguir, de
repente, a carreira do pai, a carreira da made, se quiser ser jogador de futebol vai ser e se
quiser ser miss, vai ser. Mas nem sempre é assim. Quando a gente recebe um diagnostico de
uma doenga rara, grave, cronica, o nosso castelo de areia vai para o chdo. E preciso viver o
luto de todo aquele sonho que a gente viveu e que ndo vai acontecer, para que a gente possa
reconstruir a nova realidade, a que ja tem.” (Diario de campo - Documentario Mdes Raras)

A reflexao de Foucault em "Os Anormais” (1999) oferece um olhar sobre como a
sociedade estabelece padroes do que ¢ considerado “normal” e “desviante”. No contexto da
parentalidade, o filho idealizado ¢ uma constru¢do social que incorpora essas normas,
representando saude, desenvolvimento e potencialidades valorizadas socialmente. Quando uma
crianga nasce com uma doenga rara, essa realidade desafia o modelo idealizado, provocando
um luto simbolico nos pais, que precisam lidar ndo apenas com as limitagdes da crianga, mas
também com a ruptura de expectativas socialmente construidas.

O processo de adaptacao parental pode ser compreendido com uma forma de resisténcia
a0s mecanismos normativos: os pais reconfiguram suas expectativas, redefinem seus vinculos
e aprendem a reconhecer a singularidade do filho real promovendo formas de cuidado e afetos
que escapam das normas sociais preestabelecidas. Entende-se que, depois de ter um diagnostico
em algum membro da familia nada serd como antes (Franco, 2016) e por esse motivo, se adaptar
se torna necessario para que os pais nao fiquem presos e fechados em um mundo que nao existe

mais.

4. O CUIDADO MATERNO SOBRECARREGADO EM DOENCAS RARAS
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O diagnostico de uma doenga rara em um filho provoca profundas transformagdes na
dinamica familiar, especialmente no papel da mae, que, em grande parte dos casos, assume a
fun¢do de principal cuidadora. Essa experiéncia extrapola as dimensdes fisicas do cuidado,
envolvendo aspectos emocionais, sociais e simbolicos, frequentemente marcados por
sobrecarga, renuncia e ressignificacdo de sentidos. Estudos apontam que, diante de condigdes
cronicas e raras, a responsabilidade pelo cuidado recai predominantemente sobre as maes,
revelando desigualdades de género e a caréncia de politicas publicas de suporte (Cunha; Santos,
2020).

A cartografia, enquanto método de pesquisa-intervencao, possibilita compreender o
cuidado materno como um processo dindmico e em constante produgao de subjetividade. Nessa
perspectiva, inspirada em Deleuze e Guattari (1995), identificam-se linhas de forca — tensdes
que expressam a sobrecarga, a renuncia ¢ a invisibilidade social — e linhas de fuga, que
representam movimentos de criagdo e resisténcia, nos quais as maes reinventam modos de
cuidar e de existir. Esses deslocamentos subjetivos manifestam-se na constru¢do de redes de
apoio, na solidariedade e na espiritualidade, transformando o sofrimento em poténcia criadora.

Conforme destaca Rolnik (2006), o método cartografico acompanha processos de
subjetivacao e abre espago para o surgimento do novo, mesmo em meio a dor. Assim, o cuidado
materno em doengas raras configura-se como um campo de forgas em permanente mutagdo, no
qual coexistem dor e amor, produzindo novas formas de resisténcia, aprendizado e criacao de
sentido. As maes cuidadoras, ao ressignificarem suas praticas e afetos, tornam-se agentes de
transformacdo, demonstrando que, mesmo em contextos de vulnerabilidade, ¢ possivel gerar

vida, poténcia e subjetividade no encontro com o outro.

5.1. Sobrecarga fisica e emocional no cuidado materno

A sobrecarga fisica e emocional das maes cuidadoras ¢ uma constante na realidade das
familias com filhos acometidos por doencas raras. O cuidado diario exige disponibilidade
integral, atencdo continua e enfrentamento de situagdes de incerteza e sofrimento, o que
repercute diretamente na saude mental dessas mulheres. Estudos apontam elevados indices de
ansiedade, depressdo ¢ estresse entre maes cuidadoras, decorrentes da falta de apoio
institucional e da sobreposi¢do de papéis — mae, profissional, esposa e cuidadora (Ferreira;
Lima, 2021). As exigéncias do cuidado tornam-se ainda mais intensas quando os filhos
necessitam de terapias multiplas, uso continuo de medicamentos e acompanhamento hospitalar

constante. O impacto psicoldgico ¢ potencializado pelo sentimento de solidao, pela auséncia
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de rede de apoio e pela dificuldade em conciliar o cuidado com outras esferas da vida. Muitas
maes relatam a sensacao de “ndo poder adoecer”, pois o bem-estar da crianca depende de sua
presenca constante. Essa percep¢ao acentua a carga emocional e refor¢a o ideal de maternidade
abnegada, culturalmente associado a mulher como cuidadora principal (Tronto, 2015).

“Eu entrei em depressdo, assim...eu so chorava, ai eu comecei a tomar é... remédio pra
dormir e mais dois calmantes durante o dia, remédio pra ansiedade e mais um calmante.”
(Diario de campo)

Além disso, a rotina de consultas, terapias e infusdes hospitalares faz com que o tempo
pessoal e o lazer sejam substituidos por uma rotina exaustiva de obriga¢des, impactando a
identidade e a autonomia dessas mulheres. O cuidado, embora envolva amor e dedicagao,
torna-se também um espaco de sofrimento e de desgaste fisico e emocional, revelando o custo

invisivel da maternagem em contextos de vulnerabilidade e adoecimento raro.

5.2. Dinamica conjugal e familiar: desigualdade na divisdo de tarefas

A divisao desigual de tarefas entre homens e mulheres nas familias de criangas com
doencas raras ¢ um fator recorrente nas pesquisas sobre cuidado. Em grande parte dos casos,
observa-se que os pais mantém suas atividades profissionais, enquanto as maes assumem
integralmente a fungao de cuidadoras, o que amplia as desigualdades de género e aprofunda as
tensdes conjugais (Silva; Martins, 2021). O processo de diagnostico e tratamento de uma
doenca rara exige reorganizagao familiar e, frequentemente, renuncia a vida profissional por
parte da mae. Essa renuncia impacta a renda familiar, a autonomia financeira e a autoestima
feminina. Ao mesmo tempo, a auséncia de participacdo paterna efetiva gera sentimentos de
sobrecarga, solidao e invisibilidade.

“Entdo, é geralmente, os... os pais, sao poucos os que aguentam, ta? [...], mas, é muito
dificil para o um pai, ele entender que a sua esposa tem que se dedicar, ainda mais que
geralmente, é... ndo ¢ o unico filho na familia, se tem outro filho, se tem irmdos, mesmo que
saudaveis, que demanda também, cuidados. Entdo, ela tem que se...se...se desgastar com
tratamento e ao mesmo tempo tém que cuidar da casa, é... ela acaba nao se cuidando, ndo se
priorizando e vivendo cansada e eles acabam abandonando. Entdo, eles nao abandonam so
por conta de um filho deficiente, eles abandonam, porque eles se sentem abandonados, porque
aquela mulher ndo tem mais tempo, nem para ela propria... (faz uma longa pausa), entendeu?””

(Diario de Campo)
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A literatura destaca que, em muitos casos, os pais se envolvem em atividades praticas,
como transporte ou aspectos financeiros, enquanto as maes permanecem responsaveis pelo
cuidado direto e emocional (Carvalho & Moraes, 2020). Essa configuracdo reforca padrdes
tradicionais de género e invisibiliza o cuidado como um trabalho essencial, mas nao
reconhecido socialmente. A desigualdade na divisdo de tarefas repercute ndo apenas na relacao
conjugal, mas também na dinamica familiar como um todo. As maes, sobrecarregadas, relatam
a dificuldade de atencdo aos outros filhos, o afastamento da vida social e o enfraquecimento do
vinculo afetivo com o parceiro. Assim, o cuidado materno em contextos de doencas raras
revela-se como uma pratica marcada por amor e resisténcia, mas também por isolamento e

desigualdade.

5.3. Cartografia do cuidado materno: linhas de forca e linhas de fuga

A abordagem cartografica possibilita compreender o cuidado materno ndo como um
processo linear, mas como um campo em constante movimento, atravessado por multiplas
forcas, afetos e resisténcias. Inspirada nos pressupostos de Deleuze e Guattari (1995), a
cartografia propde o mapeamento das linhas que compdem a experiéncia do cuidado: as linhas
de forca, que representam os movimentos de sobrecarga e renuncia, e as linhas de fuga, que
expressam as possibilidades de criagao de novos sentidos, praticas e modos de existir. As linhas
de forca podem ser observadas na rotina exaustiva, nas demandas médicas e nas limitagdes
impostas pela doenca, que restringem o tempo e o espago das maes. Essas forcas operam de
modo a capturar o corpo e a subjetividade, impondo uma logica de controle e repeti¢ao.
Entretanto, ao mesmo tempo, emergem as linhas de fuga — momentos em que o cuidado se
reinventa e ganha novos significados. Essas linhas de fuga manifestam-se em pequenos gestos
de resisténcia: o encontro com outras maes cuidadoras, o compartilhamento de experiéncias
em grupos de apoio, a fé, a arte, ou o simples ato de narrar suas historias. A cartografia,
portanto, ndo busca apenas descrever o sofrimento, mas revelar o movimento de recriagdo de
si que ocorre mesmo em meio a dor (Rolnik, 2014).

O cuidado materno, visto por essa perspectiva, transcende o campo da obrigacdo e
torna-se também um espaco de poténcia e subjetivacdo. As maes cuidadoras constroem novos
modos de existir, redes de solidariedade e vinculos afetivos que sustentam a vida. Assim, a
cartografia do cuidado evidencia que, mesmo diante da sobrecarga e da rentncia, ha um
constante movimento de invengdo e resisténcia que transforma o cotidiano e ressignifica a

experiéncia da maternidade diante das doengas raras.
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5, CONCLUSAO

Quando uma crianga recebe o diagnostico de uma doenga rara, toda a vida da familia
se transforma: rotinas, planos, expectativas e relagdes sociais sdo reorganizados. Além dos
desafios concretos do cuidado, emergem também medos, culpas e olhares sociais que, muitas
vezes, isolam essas familias. Nesse contexto, o trabalho da Psicologia ndo ¢ acessorio, ¢ parte
central do processo de reconstrucao de sentidos.

A psicologia atua criando espagos de escuta e acolhimento, onde pais, maes e criangas
possam expressar e ressignificar suas experiéncias, reconhecendo nelas poténcia e
singularidade. Ao mesmo tempo, colabora com escolas, profissionais de saide e comunidades
para desconstruir preconceitos e promover uma cultura de cuidado que valorize a diferenca.
Assim, a psicologia contribui para o fortalecimento da autonomia e da participagdo social, ndo
com o intuito de "normalizar" essas existéncias, mas de afirma-las como legitimas formas de
viver.

E nesse ponto que se pode compreender o trabalho psicologico como uma linha de fuga:
um movimento que rompe com a subjetividade fechada e normatizada imposta pela sociedade,
abrindo caminho para novos modos de ser e de se relacionar. Essa linha ndo representa uma
fuga da realidade, mas uma abertura, uma passagem para outros territorios de sentido, onde o
sofrimento pode se transformar em criagdo e o cuidado em poténcia.

Ao combater estigmas e ampliar as condi¢des de escolha e circulacao dessas familias,
a psicologia faz emergir novas possibilidades de existéncia, convivéncia e pertencimento. Em
vez de permitir que o diagnostico define o todo da experiéncia, ela participa da invencao de
novos mundos, mundos possiveis, sensiveis e singulares, que nascem justamente nas
rachaduras do instituido. Assim, o gesto clinico e ético da Psicologia se torna também um gesto

politico: acompanhar e sustentar linhas de fuga que permitem a vida continuar a se reinventar.
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