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A pessoa com o diagnóstico de uma condição genética como 
informante-chave do campo das doenças raras - uma perspectiva 
pela sociologia do diagnóstico

The individual with the diagnosis of a genetic condition as a key 
informant in the field of rare diseases – a perspective from the 
sociology of diagnosis

Resumo  Em um panorama diferente da maioria 
dos trabalhos do campo das chamadas doenças 
raras, esse artigo transpõe os limites das associa-
ções para chegar até as pessoas que vivem com o 
diagnóstico de uma condição genética e entendida 
como doença rara, a Neurofibromatose (NF). Nes-
se trajeto, utiliza-se da ainda nascente Sociologia 
do Diagnóstico para identificar tanto o impacto 
quanto as consequências do diagnóstico na vida 
das pessoas. Como resultado entende-se que deve-
mos superar o olhar caritativo sobre as pessoas que 
vivenciam o diagnóstico de uma condição gené-
tica, o doente, para, como um informante-chave, 
captar as contribuições para melhorar os serviços 
de saúde e as nossas relações sociais. 
Palavras-chave  Doença rara, Condição genética, 
Sociologia do diagnóstico, Saúde

Abstract  Adopting a different viewpoint from 
most of the work in the field of so-called rare 
diseases, this paper crosses the boundaries of the 
associations to reach people living with the diag-
nosis of a genetic condition, which is understood 
as being a rare disease, namely neurofibromatosis 
(NF). In this respect, the incipient Sociology of 
Diagnosis is utilized to identify both the impact 
and the consequences of the diagnosis in people’s 
lives. As a result, the consensus is that it is neces-
sary to transcend the charitable outlook on people 
who experience the diagnosis of a genetic condi-
tion, by perceiving the patient as a key informant 
in order to collect input to improve health services 
and our social relations. 
Key words  Rare disease, Genetic condition, So-
ciology of diagnosis, Health.
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Introdução

A partir do final dos anos de 1980 há um maior 
reconhecimento das doenças raras como um 
assunto de relevância médica e social1. Segura-
mente, as ações de sensibilização realizadas pelas 
Organizações de Pacientes (OPs) fazem parte de 
um dos motivos para o aumento de tal interesse. 
Formadas por familiares e pessoas com a atenção 
posta nas chamadas “doenças raras” as OPs atuam 
em um modelo guarda-chuva, para representa-
rem todas as doenças raras (segundo a associação 
europeia Eurordis, existem mais de seis mil tipos 
de doenças raras, são entendidas como aquelas 
que incidem em 1 de cada 2000 nascidos, afetam a 
qualidade de vida das pessoas, são potencialmen-
te fatais e 80% possuem causa genética), e num 
modo de ativismo pelo advocacy. As atividades 
realizadas sob essa bandeira estão relacionadas 
a regulamentação de políticas que incentivem a 
pesquisa e a comercialização de medicamentos 
para as doenças raras. Esses medicamentos são 
chamados de drogas órfãs e foi o termo criado 
pela indústria farmacêutica e de biotecnologia 
para caracterizarem as drogas voltadas às doenças 
raras2. Debruçar-se sobre a dinâmica do campo 
das doenças raras a partir da visão das OPs, ajuda-
nos a perceber os esforços na aprovação de suas 
demandas.

Nos EUA, em 1983, as OPs conseguiram reali-
zar a aprovação do Orphan Drug Act, constituin-
do-se o primeiro regulamento para as drogas ór-
fãs. Esse regulamento se figura como modelo para 
outras partes do mundo. E, na Europa, nomeada-
mente em França, além de ter sido a inspiração 
para a promulgação do documento europeu, as 
atividades promovidas pelas OPs francesas, até a 
sua aprovação, foram as mesmas3: fundação de 
uma associação do tipo guarda-chuva, - Natio-
nal Organization for Rare Disease, nos EUA, e a 
Eurordis, em França -, promoção de uma mara-
tona televisiva para angariação de fundos (MDA 
Jerry Lewis Labor Day nos EUA e AFM Telethon 
em França) e o exercício do advocacy para a apro-
vação do regulamento (1983 e 1999). De modo 
geral, a criação de uma OP no modelo guarda-
chuva e com foco no advocacy é comum em qual-
quer espaço onde as demandas para doenças raras 
estão em pauta, inclusive em terras brasileiras.

No Brasil, apesar de termos organizações que 
atuam no modelo de OPs, elas não alcançam a 
mesma estrutura e transparência financeira de 
suas congêneres internacionais. Poucas são as que 
divulgam os relatórios financeiros, as fontes de 
financiamento e as parcerias para angariação de 

fundos. Também, não existe qualquer maratona 
televisiva ou ações de sensibilização que possam 
ter o mesmo alcance de massa. E, apesar disso, em 
fevereiro de 2019, a primeira-dama Michele Bol-
sonaro realizou um pronunciamento sobre as do-
enças raras na tribuna da Câmara dos Deputados 
para criação da Coordenação dos Raros. Interes-
sante apontar que a proposta desta coordenação 
acontece sob a Política Nacional de Atenção In-
tegral às Pessoas com Doenças Raras, divulgada 
pela Portaria nº 199/2014 do Ministério da Saúde 
(MS). 

A Portaria nº 199/2014 contou com a parti-
cipação das associações civis em sua elaboração, 
possui incentivos financeiros de custeio para as 
equipes de serviços de atenção especializada em 
doenças raras e aponta a necessidade em com-
bater os estigmas e preconceitos impregnados 
na vida daqueles que vivem com alguma doença 
rara4. Ao iluminar o combate ao preconceito e ao 
estigma, a Portaria nº 199/2014 se afasta do Lobby 
para as drogas órfãs e vira-se para a importância 
de reconhecer a realidade de 97% da população 
que convive com alguma doença rara e que não 
possui tratamento medicamentoso (conforme 
documento da Interfarma, 3% das doenças raras 
possuem medicamento disponível5). Ademais, 
alinha-se a estudos que enxergam os constrangi-
mentos da influência da indústria farmacêutica 
no campo, como a constatação que mesmo dian-
te do aumento dos produtos voltados para as do-
enças raras após as aprovações dos regulamentos 
para drogas órfãs não estão claras as vantagens 
advindas das declaradas inovações tecnológicas6. 

Se por um lado, os trabalhos com as OPs le-
vantam o entusiasmo em perceber a atuação do 
mercado no campo, por outro, as pesquisas re-
alizadas diretamente com associações europeias 
(Eurordis e Association Française contre les Myo-
pathies - AFM, por exemplo) descobrem o cons-
trangimento da relação do mercado com as orga-
nizações de pacientes. Além disso, declaram que 
para entender a influência das indústrias e seus 
resultados é necessário realizar investigações com 
pessoas “de dentro” não somente das associações 
(principalmente os associados) como com indi-
víduos que experienciem o viver com o diagnós-
tico de alguma entendida doença rara7. 

Em consonância com esses trabalhos, esse ar-
tigo apresenta um diálogo a partir “de dentro” do 
campo. E se fundamenta em parte dos resultados 
da pesquisa doutoral desenvolvida na Universi-
dade de Coimbra, finalizada em 2018.

A Tese doutoral foi uma pesquisa autoetno-
gráfica, qualitativa, exploratória e comparativa 
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entre o Brasil, a Inglaterra e Portugal, focada 
em uma doença rara específica, a Neurofibro-
matose do tipo 1 (NF). Tendo em vista a minha 
própria experiência como ativista, pai de uma 
criança com o diagnóstico da NF, parte do obje-
to de estudo e entrevistado em outras pesquisas, 
o método autoetnográfico foi fundamental para 
reconhecer e situar a minha presença no campo 
e perseguir o equilíbrio científico entre o auto – 
experiência pessoal, o etno – a experiência cul-
tural e a grafia – a análise sistemática dos dados 
da pesquisa8. A comparação do ambiente brasi-
leiro com Portugal justifica-se pela existência de 
publicações referentes a OPs originados a partir 
de projetos entre a Universidade de Coimbra, em 
Portugal, em parceira com Mines Paris Tech, em 
França. Em relação a Inglaterra, a Universidade 
de Exeter possui estudos ligados a NF, dentro do 
departamento de Sociologia e Antropologia, e 
realizam trabalhos pioneiros sobre a Sociologia 
do Diagnóstico. A pesquisa doutoral foi aprovada 
pelo Comitê de Ética da Universidade de Exeter 
(Social Sciences and International Studies College 
Ethics Committee) em 13/01/2016. Foram elabo-
rados quatro documentos relacionados com as 
entrevistas: Anexo 1 - Sinopse do Projeto, Anexo 
2 - Apresentação, Anexo 3 – Formulário de In-
formações e Anexo 4 – Formulário de Participa-
ção. Esses documentos eram enviados, via email, 
no momento da confirmação de cada entrevis-
ta. No encontro presencial e antes do início da 
gravação do áudio, a pessoa a ser entrevistada re-
cebia todos os documentos impressos em mãos. 
A gravação somente se iniciava após a solução 
das eventuais dúvidas referentes a investigação 
e a leitura dos documentos, principalmente, do 
formulário de participação. Esse era impresso 
em duas vias. Ambas eram assinadas pelo parti-
cipante e pelo pesquisador. E cada um guardava 
uma via do formulário devidamente assinada. 
Realizaram-se 27 entrevistas em profundidade 
(Brasil: três mulheres com o diagnóstico e quatro 
familiares, um homem com o diagnóstico e dois 
familiares; Inglaterra: duas mulheres com o diag-
nóstico e quatro familiares; Portugal: quatro mu-
lheres com o diagnóstico e duas familiares, três 
homens com o diagnóstico e um familiar). Os 
familiares foram pais, mães, tio/as e irmão/ãs. A 
pessoa mais nova tinha 19 anos e a mais velha 77 
anos. Para a pesquisa doutoral, os nomes pessoais 
foram substituídos pelos de figuras históricas e 
de importância política/social para o Brasil. Nes-
te presente artigo, mantenho o mesmo formato 
de caracterização da pessoa entrevistada para a 
Tese, nome/idade/ocupação/país. Quando reali-

zada com familiar acrescento o parentesco. Com 
a ideia de utilizar foto(s) ou imagem(ns) como 
estímulos para o desenvolvimento da entrevista, 
utilizei a foto-elicitação como técnica de recolha 
de informações. Adicional a essa, a História de 
Vida Focal, foi essencial para centralizar a entre-
vista no diagnóstico da NF e captar a experiência 
da pessoa no processo de adoecimento. 

Para o presente trabalho, resgato parte da 
pesquisa doutoral que aborda a NF para avançar 
com a apresentação dos trabalhos entendidos 
como basilares para a Sociologia do Diagnóstico 
e, nesta perspectiva, apresento parte dos resul-
tados alcançados quando assumimos a centrali-
dade das pessoas que possuem o diagnóstico de 
uma doença rara, no caso a NF, como informan-
tes-chave.

A Neurofibromatose

A Figura 1, que abre esse capítulo é do cartu-
nista, pesquisador, pai de uma pessoa com NF e 
médico, Lor. Foi utilizada na Tese doutoral e em 
encontros científicos onde abordava o impacto 
do diagnóstico. É uma imagem forte e conclusiva 
de como nos sentimos ao ouvir o diagnóstico de 
uma condição genética rara. Porque, enquanto a 
(pouca) informação que vem seguida do diag-
nóstico nos coloca em uma verdadeira “busca na 
selva”, permeada de desespero, dor e sofrimento, 
também, demonstra a ignorância de não saber-
mos o impacto daquela informação na vida de 
quem a tem (afinal, não vemos qualquer reação 
do bebê ao colo da mãe).

Figura 1. O impacto do diagnóstico de uma condição 
nomeada como "Doença Rara"
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No contexto biomédico, a NF está bem defini-
da como uma variação de um grupo de manifes-
tações genéticas que afetam o tecido nervoso, as 
Neurofibromatosis9. Por ter sido descrita pelo pa-
tologista alemão Friedrich Von Recklinghausen, 
em 1882, é frequente ser nomeada como a doença 
de Von Recklinghausen e, atualmente, sabe-se que 
o gene da NF1 está localizado no braço longo do 
cromossomo 17q11.29. A NF é uma desordem au-
tossómica dominante com penetrância comple-
ta10. A possibilidade da transmissão por heredita-
riedade é de 50% e, quando o gene existe, a sua 
capacidade de manifestação é de 100%11. É uma 
alteração genética cuja ocorrência é independente 
da raça ou grupo étnico e além da probabilidade 
de herdar a mutação genética por hereditarieda-
de, a NF “é considerada a mutação autossómica 
dominante espontânea “nova” mais comum nos 
seres humanos”12. As complicações da NF são 
variáveis, imprevisíveis e comuns, que vão desde 
dificuldades de aprendizado, pressão arterial alta 
e sintomas gastrointestinais até o desfiguramento 
e tumores malignos13. A severidade da NF é muito 
variável e a sua ocorrência não pode ser prevista, 
mesmo entre pessoas da mesma família14. 

Como 80% das chamadas doenças raras, a 
etiologia da NF é genética. Além do mais, a po-
pulação que convive com a NF está entre as mais 
de 90% do conjunto das doenças raras que não 
possuem medicamento disponível. A variedade 
fenotípica, a falta de medicamentos, a dificulda-
de de aconselhamento e a etiologia genética são 
partes inerentes a realidade do campo das doen-
ças raras. 

A precisão da NF no gene, não é a mesma 
quanto ao seu entendimento como doença. Em 
uma pesquisa realizada pelos termos Neurofibro-
matosis e Type 1, em julho de 2017, no buscador 
de trabalhos científicos PubMed, verificou-se que 
a NF pode ser caracterizada como doença, condi-
ção, desordem ou síndrome. E, especificamente 
ao seu reconhecimento como doença, a pesquisa 
doutoral demonstrou a dificuldade de a caracte-
rizá-la como tal:

Olha, essa pergunta é difícil para eu expressar 
[O que é a NF para você?]. Por que é tanta coi-
sa que é difícil de eu te dizer uma palavra ou um 
desenho do que é neurofibromatose. Eu acho uma 
coisa complicada de falar, de te dizer, como que eu 
poderia... Você me ajuda a dizer o que é. Doença 
ela é? Ou ela não é considerada doenças? Chica (74 
anos, professora aposentada, Brasil).

A componente social da condição é um item 
intrínseco na sua percepção, uma vez que a ideia 
sobre o que é a NF se relaciona com as manifes-

tações do gene e a influência que os outros pos-
suem sobre as pessoas com o diagnóstico. O peso 
da componente social é relatado nos trabalhos de 
cariz médico e tendem a evidenciar a fragilidade 
que as pessoas com o diagnóstico enfrentam no 
campo social. 

A resistência entre o conceito biomédico da 
NF e sua aceitação social, encoraja o debate so-
bre o próprio entendimento do que é doença. E, 
também, cabe relembrar que a observação das di-
nâmicas pessoais ao redor da condição foi parte 
da proposta de Rabinow para biossociabilidade15.

Existem ainda, por exemplo, os grupos de neu-
rofibromatose onde os membros se encontram para 
partilhar suas experiências, fazer lobby para as 
suas demandas, educação para as crianças, reorga-
nizar o ambiente familiar e assim por diante. Isso é 
o que eu chamo de biossociabilidade15.

Os diferentes assuntos que entrecruzam a NF 
(variabilidade fenotípica, trato com a indústria 
farmacêutica, participação das associações, es-
tigma, preconceito, biossociabilidade e foco na 
informação genética) estão presentes em qual-
quer tema que aborde as doenças raras, na área 
das ciências sociais e humanas. E mesmo que as 
propostas para biossociabilidade ainda precisem 
de maiores investigações16, elas são amplamente 
aceitas nos trabalhos do campo das condições 
genéticas e dentro do contexto da era genômica17. 
Com essa consciência, é possível afirmar que as 
observações colhidas em torno da NF possuem 
o potencial de serem compartilhadas com qual-
quer outra realidade onde o imperativo do gene 
marca a dinâmica social. 

Como veremos adiante, o olhar para o campo 
da NF a partir da Sociologia do Diagnóstico tem 
o grande contributo de possuir a base comum na 
relação entre o conceito biomédico e a aceitação 
social da “doença”.

Panorama da sociologia do diagnóstico

Desde a década de setenta, pesquisadores e 
profissionais das áreas da saúde e da sociologia 
identificam o diagnóstico como uma ferramen-
ta de classificação ilustrativa do poder médico e 
um evento que impacta na dinâmica individual, 
familiar, social e no planejamento do sistema de 
saúde. Apesar de diferentes trabalhos em torno 
do diagnóstico, foi na segunda metade dos anos 
90 que, pela primeira vez, há a menção sobre a 
Sociologia do Diagnóstico (SD). O tema ainda 
está ganhando o seu corpo teórico e existem pes-
quisadores/as dedicados/as ao assunto, principal-
mente, em Nova Zelândia e Inglaterra.
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No Brasil, por meio de uma parceria entre a 
Universidade de Exeter, da Inglaterra, e a Univer-
sidade Federal Fluminense, entre os dias 24 e 27 
de abril de 2017, com a intervenção de diferen-
tes pesquisadores/as, participantes de associa-
ções e público em geral, foi realizado o primeiro 
workshop sobre a SD em terras nacionais, sob o 
título: Sociologia do Diagnóstico – Conceitos e 
Aplicações. Afora a partilha do entusiasmo en-
tre os presentes, os trabalhos erigidos após esse 
marco brasileiro, refletem o fortalecimento do 
interesse sobre o assunto e a contribuição para os 
estudos relacionados ao processo saúde-doença.

Em 1978, Blaxter18 indicou que o diagnóstico 
possui a característica de ser uma categorização e 
um processo. A categorização refere-se a nomea-
ção dos sintomas da doença que são vivenciados 
pela pessoa, tem as funções de dar um retorno à 
demanda de saúde e indicar as ações para o seu 
restabelecimento. Blaxter também reflete sobre a 
indispensável necessidade da categorização como 
fundamento para a organização dos sistemas de 
saúde, tanto local quanto internacionalmente. 
Essa categorização visa não somente a organiza-
ção dos serviços como, também, gerar a possibi-
lidade de comparabilidade entre os mesmos. Para 
ela, as classificações definidas pela Organização 
Mundial da Saúde, mais precisamente a Clas-
sificação Estatística Internacional de Doenças 
e Problemas Relacionados com a Saúde – CID, 
cumprem a função de organização e comparabi-
lidade dos serviços de saúde tanto local quanto 
entre países.

Apesar da pretensa objetividade da categori-
zação do diagnóstico, sabe-se que tanto ele quan-
to o seu par, a prescrição do possível tratamento, 
depende de diversos fatores a disposição do pro-
fissional da medicina e está coberto por incerte-
zas19. No entanto, essa constatação não diminui a 
importância do diagnóstico para a saúde e para a 
organização social. 

Ainda conforme Blaxter a categorização é o 
objetivo final do processo de diagnóstico. Esse 

processo pode ser tanto dedutivo quanto indu-
tivo e refere-se a utilização de recursos, tecno-
lógicos ou não, segue um encadeamento lógico, 
científico e, independente da complexidade, a sua 
função é chegar até a categorização dos sintomas. 

O texto de Blaxter é uma boa demonstração 
da constelação que se envolve em torno do diag-
nóstico. Antes de mais, o diagnóstico é uma in-
teração pessoal. Somente existe pela relação, no 
mínimo, entre dois indivíduos: o profissional e 
aquele que possui alguma demanda de saúde. 
E mesmo que o excesso de tecnologia se torne 
cada vez mais presente e controlador das ações 
dos envolvidos, o diagnóstico sempre depende-
rá da prática médica e da experiência vivida pela 
pessoa20. É constituído por momento(s) onde a 
qualidade da interação entre as pessoas impac-
tam diretamente no resultado do diagnóstico e 
nas prescrições das ações a serem tomadas para 
a terapêutica. Ainda que esteja envolto mais por 
dúvidas do que certezas, o diagnóstico é que 
apontará o prognóstico dos sintomas, para todos 
os envolvidos. 

O sociólogo Phil Brown21 foi um dos pou-
cos estudiosos que chamaram a atenção para a 
necessidade de uma Sociologia do Diagnóstico. 
No trabalho que o autor nomeia a Sociologia do 
Diagnóstico, Brown enfatiza a construção social 
ao redor da doença. Sem precisar dedicar o seu 
tempo na diferenciação entre a visão normativa, 
naturalista ou híbrida sobre o conceito de doen-
ça, entende-se que Brown alinha-se a visão que 
doença é “um termo natural com conotações 
normativas”. Por essa via, o autor concentra a 
sua argumentação no processo social de identifi-
cação/descoberta da doença e na experiência do 
sofrimento, sintetizados no Quadro 1. 

De acordo com o autor, o quadro tem o ob-
jetivo de apresentar os eixos de interesse da SD e 
reconhecer que o entendimento social de doença 
pode estar em mais de um quadrante. 

O autor ainda destaca a importância do en-
volvimento de cientistas sociais na área da saúde, 

Quadro 1. Tipologia das condições e definições.

Condição geralmente aceita
Condição questionável ou aceita de 

forma restrita

Definição biométrica 
aceita

1. Condições definidas rotineiramente 
(doenças infecciosas, doenças crônicas, 
lesões)

2. Definições medicalizadas (transtorno 
disfórico pré-menstrual, fadiga crônica, 
síndrome da dor crônica)

Definição biométrica 
não aceita, ou existência 
de conflitos na definição 

3. Definições contestadas (doenças 
ocupacionais, doenças induzidas pelo 
ambiente, sensibilidade química múltipla)

4. Definições potencialmente 
medicalizadas (doenças a partir de 
predisposições genéticas)

Brown21; tradução livre. 
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uma vez que são esses que estão na vanguarda da 
comunicação que a saúde e a doença são mais 
afetadas por questões políticas, econômicas e 
culturais do que necessariamente fatores biomé-
dicos. Em relação ao diagnóstico, o autor realça 
que ele é a “voz da medicina” e contrasta com a 
“voz do mundo-real”; define os parâmetros do 
que é normal e anormal; demarca as barreiras 
profissionais e institucionais para o controle so-
cial e os sistemas de saúde, e autoriza a medicina 
a rotular e a lidar com as pessoas em nome de 
toda a sociedade.

Após o chamamento de Brown para a SD, à 
característica de categoria e processo do diagnós-
tico soma-se às consequências do diagnóstico. No 
prefácio de um dos livros seminais sobre a Socio-
logia do Diagnóstico, Put a name on it - Diagnosis 
in contemporany society, de Annemarie Jutel, Pe-
ter Conrad destaca que, apesar do diagnóstico ser 
um evento médico emblemático, o livro de Jutel 
consegue chamar a atenção para o seu entendi-
mento como um evento com fortes raízes sociais 
e com consequências significativas22. 

Jutel é uma das autoras mais citadas no cam-
po da Sociologia do Diagnóstico e se esforça 
para produzir um esquema teórico que possa 
enquadrar a matéria como uma disciplina. Em 
From the bookshelf of a sociologist of diagnosis: A 
review essay23, Jutel faz um apanhado das áreas e 
dos trabalhos teóricos que sustentam a suposta 
disciplina. Esse artigo é uma feliz metáfora a es-
tante de um estudioso da SD. Nessa proposta, Ju-
tel, claramente, se empenha em apresentar os tra-
balhos que fornecem à SD um corpo teórico de 
disciplina e, assim, chama a atenção não somente 
à relação médico/paciente no momento do diag-
nóstico, mas também às tensões  existentes e aos 
resultados despoletados na própria sociedade. 

Como a intenção é apenas a de apresentar as 
linhas estruturais da SD, porque os fundamentos 
teóricos estão dispostos no artigo de Jutel, falta 
destacar, por agora, o carácter dinâmico do diag-
nóstico. Pois antes de ser um ato de mera comuni-
cação médica a um agente passivo, é um evento de 
interação humana, organizado em momento(s), 
com características de categorização e processo 
que gera consequências tanto à pessoa que recebe 
o diagnóstico quanto para os demais envolvidos.

Os resultados a partir da sociologia 
do diagnóstico

Ao considerarmos o quadro proposto por Brown, 
vemos que a NF e as condições genéticas estarão 

assentes no quadrante 3 – Definições contesta-
das , e no 4 – Definições potencialmente medi-
calizadas. Ambas estão no eixo onde a definição 
biomédica não é aceita ou existe conflitos na sua 
aceitação. O reconhecimento do conflito serve 
para reafirmar a proposta de captar a percepção 
por parte da pessoa que convive com o diagnós-
tico frente as limitações causadas pelo gene e a 
estrutura social. Para tanto, partimos do enten-
dimento que essas pessoas são informantes-cha-
ve que possuem a vantagem de ter “uma visão 
mais prática, mais personalizada, referindo-se 
a realidades que conhecem e fornecendo exem-
plos do quotidiano”24. Amplamente utilizado em 
investigações qualitativas, nas ciências sociais e 
humanas, o informante-chave é tanto a pessoa 
que pode inserir o/a investigador/a no campo de 
estudo como, também, a fonte de informações 
sobre a realidade investigada25. De partida, ao as-
sumirmos a pessoa com o diagnóstico como in-
formantes-chave percebemos a diferenciação das 
preocupações dos familiares e o distanciamento 
da proposta da biossociabilidade.

A partir do dinamismo empreendido pela 
Sociologia do Diagnóstico o informante-chave 
assume um papel ativo e, ao invés de observá-lo 
como carente de ajuda para a busca da cura, in-
verte-se a equação para percebermos a sua con-
tribuição para a melhoria dos serviços de saúde, 
da própria comunidade e dentro da lógica do 
cuidado. 

Ao contrário da busca pela cura que desenca-
deia um processo de produção do lucro e cons-
titui obstáculos ao cuidado e à plena integração 
social das pessoas, assumimos a lógica do cuida-
do como uma atividade alinhada à tecnologia e 
a vida moderna onde a pessoa assume um papel 
ativo na produção de seu bem-estar, pois “a lógi-
ca do cuidado não está preocupada com a nossa 
doença e com o que podemos optar, mas concen-
tra-se sobre o que nós fazemos”26. Assim, pode-
mos elencar o que segue.

Para evento e processo

As entrevistas demonstraram que o diagnós-
tico era realizado em momento(s) planejado(s). 
No entanto, isso não significa que a nomeação da 
NF surgiu, obrigatoriamente, por causa de algu-
ma demanda de saúde. Assim como houve diag-
nósticos realizados após longas investigações, al-
gumas pessoas receberam o diagnóstico quando 
crianças e em consultas de rotinas com o pedia-
tra. Nestes casos, essas pessoas eram utilizadas 
como referência para o diagnóstico de familiares.
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Descobri quando a minha filha nasceu, não é?! 
[Aos 35 anos] Ela ainda estava deitada no berço, 
tinha acabado de nascer e tinha uma manchinha 
e eu disse a minha mulher, Pronto! é a minha fi-
lha, tem uma mancha igual, então pronto. Passa-
do duas horas, o pediatra entrou dentro do quarto 
para dizer que tinha corrido tudo bem, mas tinha-
lhe chamado a atenção que a menina tinha a Neu-
rofibromatose, foi aí então que eu descobri que eu 
era o portador. Francisco (52 anos, representante 
comercial, Portugal)

Se a característica específica da condição agili-
za o processo do diagnóstico e o faz até para aque-
les que não possuem qualquer queixa em relação 
a saúde, a investigação que inicia por um membro 
da família e por causa de alguma demanda de saú-
de, confirma a literatura que indica os longos per-
cursos até a identificação das condições genéticas.

A categorização

As passagens acima elucidam o processo do 
diagnóstico em torno das condições genéticas. 
Em relação a NF, que possui o CID 10-85.0, 
percebeu-se que o conhecido “parâmetros de 
horror”27, observados pela pesquisadora da an-
tropologia médica, Joan Ablon, refletem a repre-
sentação social da NF na personagem do Homem
-Elefante. A personagem foi vivida pelo inglês 
Joseph Merrick (1862-1890) que, durante mais 
de um século após a sua morte, teve como cer-
to o diagnóstico da NF. Merrick ganhava a vida 
expondo-se em espetáculos freaks como o “Ho-
mem-Elefante: Metade homem e metade elefan-
te”. Os freak shows da era vitoriana, em Inglaterra, 
eram a oportunidade das pessoas com deficiência 
ganharem o seu próprio dinheiro28. No caso de 
Merrick, foi o único local em que ele conseguiu 
exercer algum trabalho remunerado. E, desta for-
ma, a sua participação neste tipo de espetáculo 
garantiu a sua identidade como um trabalhador 
responsável pelo seu próprio sustento29. No en-
tanto, após o banimento desses espetáculos em 
Inglaterra e na impossibilidade de conseguir 
algo remunerado, Merrick procurou o médico 
que havia conhecido em um de seus espetáculos, 
o doutor Frederick Treves. Os últimos anos de 
Merrick estiveram sob a tutela de Treves, dentro 
do Royal London Hospital. Em relação a vida de 
Merrick e a exposição/exploração de seu corpo, 
Rosenberg alerta que “ o desejo de Merrick ser 
normal, apesar de sua desfiguração física, se tor-
nou em uma fantasia, uma vez que ele termina 
ou como um show de espetáculo freak ou numa 
escola de medicina para ser examinado”30. 

Apesar da morte física de Joseph Merrick 
contar para mais de um século, e o seu diagnós-
tico ter sido retificado para a síndrome de Pro-
teus já nos anos 80 e confirmado definitivamente 
em 201331, é a representação da personagem do 
Homem Elefante, aos olhos de Treves, como um 
exemplar de “monstruosidade”, anormalidade, 
servilismo e dependente da caridade de outrem, 
que assombra a vida das pessoas com o diagnós-
tico da NF. Não por acaso, a menção ao perso-
nagem foi exposta somente em entrevistas com 
familiares.

Porque não tínhamos certeza. O pior cresci-
mento que eu tinha visto… como o Homem Ele-
fante, aquela coisa bruta, não com poucos [neu-
rofibromas], mas o crescimento real. Eu não sabia 
muito até que [a criança] veio. Roussef (padrasto, 
72 anos, aposentado, Inglaterra)

Às três semanas de vida [Angenor] começou a 
desenvolver um hemangioma no nariz, que não sei 
se sabes bem o que é, mas é uma espécie de tumor 
cheio de vasos sanguíneos que se vai formando, e 
que se não for tratado pode aumentar imenso. Eu 
li algures que… Por exemplo, não sei se já ouvis-
te falar do Homem Elefante. [Sim]. Pronto, é esse 
tipo de coisas. Cartola (pai, 39 anos, antropólogo, 
Portugal)

Ela fez exatamente o que não deveria fazer, 
mas os pais fazem, né. Pesquisou a neurofibro-
matose, aí vem aqueles monstros, né. Um homem 
elefante […] que parece que é a neurofibromatose 
tipo 1, então ela enlouqueceu, foi depois que ela 
pesquisou na internet. Raul (pai, 58 anos, enge-
nheiro, Brasil)

As consequências 

A partir do reconhecimento da concentração 
dos esforços na busca pela cura, é possível desta-
car alguns elementos chaves que atormentam as 
pessoas com o diagnóstico: 

A tirania da normalidade 
Em uma época de tirania do normal32 e deter-

minismo do gene33 a predominância do discurso 
biomédico sobre as condições e suas representa-
ções sociais, fincada no coitado e na visão carita-
tiva, separa a pessoa de sua trajetória de cidadão 
para a enquadrá-la na do doente. E como tal, há 
o desenrolar do julgamento moral sobre a pes-
soa que, nessa posição, pode ter alterada as suas 
relações no espaço médico e social34. Seguindo 
os estudos da deficiência que focalizam no meio 
social as barreiras para a plena cidadania das 
pessoas que convivem com alguma deficiência, 
as entrevistas demonstraram que as pessoas se 
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sentem mais próximas daquelas que enfrentam 
as mesmas limitações, como dificuldade de loco-
moção ou na coluna, do que das que comparti-
lham a mesma característica genética. Conclui-se 
que não é a informação genética que promove al-
guma ligação entre as pessoas mas o constrangi-
mento vivido por causa das condições de saúde.

Sem sombra de dúvidas [estou mais próxima] 
das pessoas com problemas nas pernas. Sem som-
bra de dúvidas. Se eu ver uma pessoa na rua com o 
aparelho de Ilizarov, eu posso ir até ela e conversar, 
e eu poderei falar com ela sobre a época em que 
eu usei o mesmo aparelho. E se eu ver uma pessoa 
que eu acho que tenha NF, eu não vou falar com 
ela porque, novamente, como eu disse, não sabemos 
como é o caso dela. Coralina (28 anos, psicóloga/
pesquisadora, Inglaterra)

A vivência da eugenia 
Relembro que a proposição de Rabinow para 

biossociabilidade foi elaborada a partir da obser-
vação de grupos de familiares ao redor da Neu-
rofibromatose. Por isso, eu sentia tanta liberdade 
e acolhido quando estava com outros familiares. 
Ao ser confrontado pelas falas das pessoas com 
o diagnóstico, ao invés de encontrar a esperança 
dos tempos genômicos, fui tomado pela inquie-
tação da evidência realizada por Shakespeare e 
Kerr35. De acordo com eles a sutileza do discurso 
genômico, na verdade, encobre as ações eugêni-
cas em um campo onde o lucro com as pesquisas 
genéticas é como o “Santo Graal” das indústrias 
farmacêuticas. E mesmo que as políticas para as 
doenças raras e pesquisas genéticas foram am-
plamente voltadas para o mercado36, a euforia 
em torno da revolução da produção de “drogas 
órfãs” há 40 anos não resultou em ganhos para 
as pessoas que precisam destes medicamentos37. 
E, em uma época da irresistível tentação da “ge-
netização” dos testes pré-natais como um qual-
quer “elixir da salvação” para eliminar a doença, 
podemos gerar os mesmos resultados que há 50 
anos, quando da detecção dos fetos com má for-
mação, especificamente relacionados à Síndrome 
de Down: a interrupção da gravidez38.

Como a minha mãe às vezes diz, quando se tem 
um filho a ideia é que o filho nasça perfeito. José 
(24 anos, estudante, Portugal)

A (re)organização dos serviços de saúde 
A comparabilidade entre países desvendou a 

abertura para reflexões sobre (1) o Diagnóstico 
Genético Pré-Implantacional. Tanto em Portu-
gal como em Inglaterra já existe legislação es-
pecífica para a gravidez assistida. No Brasil não 
há legislação Federal específica sobre o assunto 
e as resoluções são realizadas através do Conse-

lho Federal de Medicina39. O tema é complexo e, 
devido a grande diversidade cultural e dispersão 
geográfica do Brasil, assume outra magnitude40; 
(2) a atenção aos serviços primários. Assim como 
evidenciado na pesquisa sobre a condição here-
ditária hemocromatose41, as entrevistas indica-
ram que o conhecimento do diagnóstico pelo 
especialista possui um impacto negativo maior 
que quando realizado pelo pediatra ou quando 
acompanhada pelo médico da família. O diag-
nóstico de uma condição genética deve levar em 
conta, entre outras coisas, que é uma situação 
onde a informação é o recurso mais solicitado 
por quem vai recebê-lo. Portanto deve estar cir-
cundado de tempo e profissionais que a pessoa 
confia. E, seguramente, o médico da família é um 
ator importante na mitigação do impacto da in-
formação e no fortalecimento do acolhimento da 
pessoa.

Conclusão

Bem, começando pelo fim, se o/a leitor/a franziu 
a testa sobre os pontuais argumentos da eugenia, 
compartilho que também tive a mesma reação ao 
conhecer essa comprovação de nossos tempos. E 
não foi fácil. Afinal, a medida que eu lia e cons-
truía o documento doutoral, a minha criança es-
tava ao meu redor e próxima a mim. Mas assim 
como a verdade dói, ela também liberta. E, por-
tanto, se a eugenia constrói a normalidade que 
inverte o natural desejo dos pais/mães buscarem 
as suas características em sua prole para uma jor-
nada em que o esforço será conduzido para que 
a criança não “herda os seus genes”, não há outro 
caminho a seguir que não seja o da contestação 
da normalidade e a sua (falsa) perfeição. E, para 
o reconhecimento dos tempos eugênicos, moti-
vados pelo mercado e diluído nas “opções” por 
ele criadas, é preciso conscientizarmo-nos sobre 
o tempo da Eugenia flexível42. O termo emerge 
da análise da rotina das pessoas que convivem 
com o nanismo e podem utilizar o Diagnóstico 
Genético Pré-Implantacional como opção para 
a gravidez. E, pela flexibilidade, evita culpabili-
zar aqueles que utilizam alternativas de gravidez 
assistida e sublinha a complexidade de vivermos 
numa sociedade orientada pelo mercado e que 
coloca a escolha individual como um prêmio, ao 
mesmo tempo que aceita abertamente os padrões 
estabelecidos pela normalização genética. O seu 
entendimento é um alerta para recordarmos que 
a opção escolhida para a Síndrome de Down, 
mesmo após meio século de atuação das primei-
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ras associações, continua o mesmo, a interrupção 
da gravidez.

A Sociologia do Diagnóstico delimita e in-
centiva o foco não somente ao momento do diag-
nóstico como, também, aos seus desdobramentos 
na arena social. E sob a sua ótica, ao aceitarmos as 
pessoas com o diagnóstico de alguma condição 
genética como informantes-chave, vemos como 
as ações daqueles que dizem apoiá-las, principal-
mente pelas OPs, os colocam como pessoas ca-
rentes da ajuda de outrem. Ao invés de promover 
o incentivo à doença e à cura, podemos reconhe-
cer que a informação genética gera condicionan-
tes que afetam a vida das pessoas. E mesmo que a 
categoria Neurofibromatose ou qualquer condi-
ção genética precise do seu CID, antes de revelar 
o controle social pela nomeação da “doença” en-
contrada no gene, pode-se optar pelo reconheci-
mento das várias condições, presentes e futuras, 
impostas ao indivíduo que recebe o diagnóstico. 
Por isso, ao utilizarmos o termo condição gené-
tica em detrimento de doença, não se abandona 

as exigências da OMS, e (i) cria alternativas re-
lativas aos fatores condicionantes para o desen-
volvimento do cidadão e a garantia dos direitos 
humanos; (ii) alarga e reconhece as opções de 
cuidado para além da busca pela medicação; (iii) 
concentra-se na arena social e engrossa as fileiras 
do movimento da neurodiversidade e outros que 
evidenciam a impossibilidade da existência do 
indivíduo normal43.

Como visto, a pessoa que possui o diagnóstico 
peregrina por diferentes especialidades médicas, 
seja o pediatra, dermatologista, ortopedista, neu-
rocirurgião, oftalmologista, fonoaudióloga enfim, 
uma variedade de profissionais que o capacitam a 
qualificar os diferentes serviços. Essa peregrina-
ção não é exclusiva da NF e também é comparti-
lhada por pessoas que possuem outras condições. 
Desta maneira, ao tomarmos essa população 
como informantes-chave dos próprios serviços 
de saúde, invertemos a marcha da caridade para 
entendermos como as suas contribuições podem 
revigorar a qualidade dos serviços de saúde.
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