COMISSAO DE DEFESA DOS DIREITOS DAS PESSOAS COM
DEFICIENCIA

REQUERIMENTO N° , DE 2018
(Da Sra. MARA GABRILLI)

Requer a realizacdo de Audiéncia
Publica em conjunto com a Comissdo de
Seguridade Social e Familia, para discutir as
Lipofuscinoses Ceroides Neuronais.

Senhor Presidente:

Requeiro, com fundamento no art. 255 do Regimento Interno,
seja realizada Audiéncia Publica, desta Comissdo e da Comissdo de
Seguridade Social e Familia, com o seguinte tema: “Lipofuscinoses Ceroides
Neuronais: 0 que precisamos discutir?”, com a participagado de representantes

das seguintes entidades:
- Representante Ministério da Saude.

- Dra. Carolina Fischinger, médica geneticista, Presidente da
Sociedade Brasileira de Genética Médica;

- Dra. Maria Luiza Manreza, médica neurologista pediatrica,

presidente da Liga Brasileira de Epilepsia;

- Dr. Armando Fonseca, Presidente da Sociedade Brasileira de

Erros Inatos do Metabolismo e Triagem Neonatal.



JUSTIFICACAO

As Lipofuscinoses Ceroides Neuronais (Neuronal Ceroid
Lispofuscinosis — NCLs, em inglés) sdo um grupo de doencas cerebrais
degenerativas, progressivas e hereditarias caracterizadas clinicamente por um
declinio de capacidades cognitivas e motoras, epilepsia e perda de visdo
através de degeneracdo da retina e histopatologicamente por acumulagédo de
lipopigmento semelhante a lipofuscina cerdide, material autofluorescente, nas

células neuronais no cérebro e na retina.

As NCLs séo classificadas de acordo com a idade de inicio dos
sintomas, no entanto, todas tém a mesma causa béasica, o acumulo de
substancias ceroides no interior de células nervosas, a rapida progresséo e o
resultado, embora sejam todas geneticamente distintas. O grupo de NCL2 € o
mais comum e pode ser encontrada também pelo nome de Doenca de
Spielmeyer-Vogt-Sjogren-Batten, ou simplesmente Doenca de Batten. Embora
a Doenca de Batten seja geralmente considerada como a forma juvenil das

NCLs, tornou-se termo comum para abranger todas as formas de NCLs.

Com o avangar dos sintomas, as criancas afetadas sofrem
declinio progressivo da cognicdo, piora das convulsdes e perda progressiva de
visdo e habilidades motoras. Eventualmente, criancas com doenca de
Batten/NCLs tornam-se cegas, acamadas e incapazes de se comunicar.
Atualmente, sem medicamentos disponiveis no Brasil e ha maioria dos paises,

€ sempre fatal, antes mesmo que a criangca complete 12 anos de idade.

Nosso objetivo ao propor a realizacdo desta Audiéncia Publica
€ averiguar o grau de capacidade do sistema de saude nacional de
diagnosticar e tratar, quando possivel, adequada e tempestivamente 0s casos
dessas enfermidades que sabidamente podem resultar na instalacdo de

completa neurodegeneracéo do individuo.

Cremos, portanto, ser o debate de grande relevancia e
pertinente aos campos tematicos de ambas a Comissdes, 0 que justifica a

realizacdo dessa Audiéncia Publica.



Sala da Comissao, em de de 2018.

Deputada MARA GABRILLI



