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OFICIO N2 797/2023/ASPAR/MS

A Sua Exceléncia o Senhor
Deputado Federal Luciano Bivar

Primeiro-Secretério da Camara dos Deputados

Referéncia: Requerimento de Informagdo n2 656/2023

SEI/MS - 0033977865 - Oficio

Ministério da Saude
Assessoria Especial de Assuntos Parlamentares e Federativos

Brasilia, 05 de junho de 2023.

Assunto: Requer informagdes em relagdo a efetivacdo e aplicabilidade da Portaria n2 199, de 30 de janeiro de 2014, que Institui a Politica Nacional de Atengao
Integral as Pessoas com Doencas Raras, aprova as Diretrizes para Atengdo Integral as Pessoas com Doengas Raras no ambito do Sistema Unico de Satde (SUS) e

institui incentivos financeiros de custeio.

Senhor Primeiro-Secretario,

1. Cumprimentando-o cordialmente, em atenc¢do ao Oficio 112/2023, proveniente da Primeira Secretaria da Camara dos Deputados, referente
ao Requerimento de Informagdo 656/2023, de autoria da Senhora Deputada Federal Delegada Katarina (PSD/SE), por meio do qual requisita a Senhora
Ministra de Estado da Saude, Nisia Trindade Lima, informagdes em relagdo a efetivagdo e aplicabilidade da Portaria n2 199, de 30 de janeiro de 2014, que Institui
a Politica Nacional de Atencdo Integral as Pessoas com Doengas Raras, aprova as Diretrizes para Atengdo Integral as Pessoas com Doengas Raras no ambito do

Sistema Unico de Saude (SUS) e institui incentivos financeiros de custeio.

2. Informo que o requerimento foi encaminhado a Secretaria de Atengdo Especializada a Saude, dentro de suas respectivas competéncias.

3. Nesse sentido, a area técnica respondeu aos quesitos nos seguintes termos:

1) Qual o nimero atual de cidadaos brasileiros que possuem algum tipo de doenca rara?

Os sistemas de informagdes atuais do SUS registram os procedimentos que foram realizados pelos pacientes, mas ndo registram quantidade de pessoas com alguma

doenga rara.

2) Quantos e quais siio os estabelecimentos de satide por estados, que possuem a habilitacio contida na portaria ora debatida;

Atualmente hd 25 estabelecimentos habilitados como Servigo de Referéncia em Doencgas Raras e Servigo de Atengdo Especializada em Doengas Raras, conforme

detalhado no quadro abaixo.

UF MUNICIPIO CNES ESTABELECIMENTO

BA SALVADOR 0004529 ASSOCIACAO DE PAIS E AMIGOS|
EXCEPCIONAIS - APAE

BA SALVADOR 0003816 HOSPITAL UNIVERSITARIO PROF. EDGARD
SANTOS - HUPES

CE FORTALEZA 2563681 HOSPITAL INFANTIL ALBERT SABIN

CE FORTALEZA 2561492 HOSPITAL UNIVERSITARIO WALTER CANTIDIO

DF BRASILIA 0010537 HMIB

DF BRASILIA 2649527 HOSPITAL DE APOIO DE BRASILIA

ES VITORIA 0011746 HOSPITAL SANTA CASA DE VITORIA

GO ANAPOLIS 2437163 ASSOCIACAO DE PAIS E’ AMIGOS DOS
EXCEPCIONAIS -APAE DE ANAPOLIS

G0 GOIANIA 2338734 Hospital Estfadual de Geral de Goiania "Dr
Alberto Rassi"

MG BELO 0026948, HOSP INFANTIL JOAO PAULO Il

HORIZONTE

MG JUIZ DE FORA 2218798 HOSPITAL UNIVERSITARIO DA UNIV FEDERAL}
DE JUIZ DE FORA

MG BELO HORIZONTE 0027049 Hospl.tal das C|.InICaS da Universidade Federal,
de Minas Gerais

E . .

MG BOM DESPACHO 2183455 Centrﬁo de Especialidades Multiprofissionais
Dr. Gé

PE RECIFE 0000434 INSTITUTO DE MEDICINA INTEGRAL PROF
FERNANDO FIGUEIRA IMIP

PR CURITIBA 0015563 HOSPITAL PEQUENO PRINCIPE DE CURITIBA
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COMPLEXO HOSPITAL DE CLINICAS -
UNIVERSIDADE FEDERAL DO PARANA

PR CURITIBA 2384299

PR CURITIBA 15644 Hospital Erasto Gaertner

RJ RIO DE JANEIRO 2708353 IFF

RS PORTO ALEGRE 2237601 HC POA

RS SANTA MARIA 2244306 HUSM HOSPITAL UNIVERSITARIO DE SANTA
MARIA

SC FLORIANOPOLIS 2691868 HOSPITAL INFANTIL JOANA DE GUSMAO

NJ CAMPINAS 2079798 HC DA UNICAMP

SP RIBEIRAO PRETO 2082187 HC DE RIBEIRAO PRETO

sp SAO JOSE DO RIO| 2077396 HOSPITAL DE BASE DE SAO JOSE DO RIO

PRETO PRETO

AMBULATORIO DE  ESPECIALIDADE DA

SP SANTO ANDRE 2789582 FUABC/FACULDADE DE MEDICINA|
ABC/SANTO ANDRE

No dmbito de competéncias da Conitec, a tabela abaixo informa as diretrizes clinicas para doengas raras que foram avaliadas pela Comissdo e quais estdo em fase de

elaboragdo ou atualizagdo:

Documento Condigdo Status
1 PCDT* Acromegalia Publicado
2 PCDT Anemia Hemolitica Autoimune Em atualizagdo
3 PCDT Angléfde-ma Hereditario Associado a Em atualizagio
Deficiéncia de C1 Esterase (C1-INH)
4 PCDT Artrite Reativa Publicado
Publicado/
5 PCDT Atrofia Muscular Espinhal 5q tipos | e Il encaminhado para
publicagdo
6 PCDT Colangite Biliar Primaria Publicado
7 PCDT Deficiéncia de Biotinidase Publicado
Deficiéncia de Horménio do; .
8 PCDT . T Em atualizagdo
Crescimento — Hipopituitarismo
Protocolo Deficiéncia Intelectual (Diagndstico .
9 S Publicado
Etioldgico)
10 PCDT Dermatomiosite e Polimiosite Em atualizagdo
11 PCDT Diabete Insipido Em atualizagdo
12 PCDT Distonias Focais e Espasmo Hemifacial Em atualizagdo
13 PCDT Doenga de Crohn Em atualizagdo
Diretrizes
14 I Doencga de Fabry Publicado
Brasileiras
15 PCDT Doenga de Gaucher Em atualizagdo
16 DlreFrlees Do.enga' ‘de Niemann-Pick tipo C publicado
Brasileiras (Diagndstico e Tratamento)
17 PCDT Doenga de Paget Publicado
18 PCDT Doenga de Pompe Publicado
19 PCDT Doenga de Wilson Em atualizagdo
20 PCDT Doenga Falciforme Em atualizagdo
Diretrizes . o :
21 I Epidermdélise Bolhosa Publicado
Brasileiras
22 PCDT Esclerose Lateral Amiotrofica Publicado
23 PCDT Esclerose Multipla Em atualizagdo
24 PCDT Espondilite Anquilosante Em atualizagdo
25 PCDT Fenilcetondria Publicado
Atualizado,
26 PCDT Fibrose Cistica encaminhado para
publicagdo
27 Protocolo de; Heltn'oﬁlla A (Protocolo de Uso de publicado
Uso Emicizumabe)
28 Protocolo de; Hemofilia A e Hemofilia B (Protocolo Publicado
Uso de Uso de Profilaxia Primaria para
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Hemofilia Grave)

29 PCDT Hemoglobinuria Paroxistica Noturna Publicado

30 PCDT Hepatite Autoimune Publicado

31 PCDT Hidradenite Supurativa Publicado

32 PCDT Hiperplasia Adrenal Congénita Publicado
Atualizado,
encaminhado para

33 PCDT Hipertensdo Arterial Pulmonar publicagdo
(Hipertensdo
pulmonar)

34 PCDT Hipoparatireoidismo Publicado

35 PCDT Hipotireoidismo Congénito Publicado

36 PCDT Homocistindria Classica Publicado

37 PCDT Ictioses Hereditarias Publicado

Imunodeficiéncias com defeitos|
38 PCDT congénitos de fagdcitos — defeitos da Em elaboragdo
imunidade inata

Imunodeficiéncias combinadas graves,
imunodeficiéncias combinadas e .
39 PCDT . A K Em elaboragdo

imunodeficiéncias combinadas com)

caracteristicas sindrémicas

Imunodeficiéncia Primdria com;

40! PCDT Predominadncia de  Defeitos de Em atualizagdo
Anticorpos

41 PCDT Insuficiéncia Adrenal Publicado

42 PCDT Insuficiéncia Pancreatica Exdcrina Em atualizagdo

43 PCDT Linfangioleiomiomatose Publicado

44 PCDT Lipofuscinose Ceroide Neuronal tipo 2 Em elaboragdo

45 PCDT Lupus Eritematoso Sistémico Publicado

i Mesotelioma Maligno de Pleura
Diretrizes o L .
46! o (Diretrizes Brasileiras para 0 Publicado

Brasileiras ) L
Diagndstico)

47 PCDT Miastenia Gravis Publicado
48 PCDT Mucopolissacaridose Tipo | Em atualizagdo
49 PCDT Mucopolissacaridose Tipo Il Em atualizagdo
50 PCDT Mucopolissacaridose Tipo IV A Publicado
51 PCDT Mucopolissacaridose Tipo VI Publicado
52 PCDT Mucopolissacaridose Tipo VII Publicado
53 PCDT Osteogénese Imperfeita Publicado
54 PCDT Polineuropatia Amiloidética Familiar Em atualizagdo
55 PCDT Porfirias Em elaboragdo
56 PCDT Purpura Trombocitopénica Idiopatica Publicado
Raquitismo e Osteomalacia
57 PCDT (Hipofosfatemia ligada ao Cromossomo Publicado
X)
58 PCDT Sindrome de Faléncia Medular Publicado
59 PCDT Sindrome de Guillain-Barré Publicado
60 PCDT Sindrome de Turner Em atualizagdo
61 erootocolo de (Sj??r;oarg:ib:)ipereosinoﬁlica (mesilato| publicado
62 PCDT ziiztczlorome Mielodispldsica de Baixo publicado
63 PCDT il’;jll;(:me Nefrética Primdria em publicado

64 PCDT Slr?drome Nefrética Primdria em £m atualizagio
Criangas e Adolescentes

65 PCDT Tumor do Estroma Gastrointestinal Em atualizagdo

* PCDT - Protocolo Clinico e Diretrizes Terapéuticas
3) Que sejam informados quais estabelecimentos estdo em processo de habilitagdo;

Em Consulta ao Sistema de Apoio a Implementagdo de Politicas em Satde atualmente ha 05 estabelecimentos em processo de habilitagdo, conforme quadro abaixo.
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UF Municipio CNES Estabelecimento

SC Blumenau 2522322 ASSOCIAGAO RENAL VIDA

CE Fortaleza 2497654 Hospital Geral de Fortaleza-HGF

PE Recife 0000566 Hospital Maria Lucinda

MG Belo Horizonte! 27022 Hospital Julia Kubitschek

RN Natal 4013476 CENTRO DE REABILITACAO INFANTIL E ADULTO

4) Quais as medidas estio sendo adotadas pelo Ministério da Satide para efetivaciio das politicas publicas de proteciio as pessoas com doencas raras;

A Politica Nacional de Atengdo Integral as Pessoas com Doengas Raras, foi instituida em 2014 pelo Ministério da Satide, por meio da Portaria GM/MS n2 199, de 30 de
janeiro de 2014 (consolidada no Anexo XXXVIII da Portaria de Consolidagdo N2 2, de 28 de Setembro de 2017).

A Politica tem abrangéncia transversal na Rede de Atengdo a Saude (RAS) e como objetivo reduzir a mortalidade, contribuir para a redugdo da morbimortalidade e das
manifestagdes secunddrias e oportunizar a melhoria da qualidade de vida das pessoas por meio de a¢des de promogdo, prevengdo, detecgdo precoce, tratamento
oportuno, redugdo de incapacidade e cuidados paliativos.

Ressalta-se que o Ministério da Salde, por meio do Decreto n.2 11.358, de 1 de janeiro de 2023 (0032874634) incluiu em sua Estrutura Regimental a Coordenagdo-
Geral de Doengas Raras, que encontra-se no escopo do Departamento de Atengdo Especializada e Tematica e da Secretaria de Atengdo Especializada a Satde. E o
Boletim de Servigo n.2 09 de 2023, no qual informa que as unidades organizacionais do Ministério da Saude alteradas ou incluidas pelo Decreto N2 11.358, de 12 de
janeiro de 2023, publicado no Diario Oficial da Unido de 12 de janeiro de 2023, passam a vigorar com a denominagdo elencada.

5) Ja houve algum tipo de reunido conjunta entre os 26 estados da federagdo e distrito federal, a fim de apresentar, em mindcias, os mecanismos existentes para efetivagio
da politica de protecdo as pessoas com doencgas raras?

Nao.

6) Que seja apresentado o relatério de avaliacio e monitoramento de atendimento aos servicos de satide prestado aos usuarios bem como o relatorio
financeiro sobre os valores repassados pelo Governo Federal, nos moldes previsto do art. 32 da supramencionada portaria.

a) No periodo compreendido entre o exercicio de 2018 até a competéncia fevereiro/2023, o Ministério da Saude transferiu aos estados, Distrito Federal e municipios,
o montante de RS 66.478.924,24 (sessenta e seis milhdes, quatrocentos e setenta e oito mil, novecentos e vinte e quatro reais e vinte e quatro centavos), destinado
ao financiamento das agdes e servigos de saude prestados a populagdo usuaria do SUS, relacionados as Doengas Raras. (quadro abaixo).

Exercicio| Valor

2018 6.186.404,38
2019 7.292.420,00
2020 11.126.649,86
2021 14.434.520,00
2022 23.418.010,00
2023* 4.020.920,00
Total 66.478.924,24,

(*) Competéncias JAN e FEV/2023

b) Até o momento, foram habilitados 27 (vinte e sete) estabelecimentos de salide na “Politica Nacional de Atengdo Integral as Pessoas com Doengas Raras”, no ambito
do Sistema Unico de Satde-SUS, (quadro abaixo).

HABILITAGOES SERVICOS DE REFERENCIA EM DOENGAS RARAS

IBGE UF Gestor Estabelecimentos de Saude

292740 BA SALVADOR APAE SALVADOR

292740 BA SALVADOR HOSP UNIV PROF EDGARD SANTOS
230440 CE FORTALEZA HIAS HOSP INFANTIL ALBERT SABIN
230440 CE FORTALEZA HOSPITAL UNIV WALTER CANTIDIO
530010 DF BRASILIA HOSPITAL DE APOIO DE BRASILIA HAB
530010 DF BRASILIA HOSP MATERNO INFANT DR ANTONIO LISt
320530 ES VITORIA HOSPITAL DA SANTA CASA DE MISERICORI
520110 GO ANAPOLIS APAE ANAPOLIS

520870 GO GOIANIA HOSPITAL ESTADUAL DR ALBERTO RASSI H
310620 MG] BELO HORIZONTE HOSPITAL INFANTIL JOAO PAULO II
313670 MG] JUIZ DE FORA HOSPITAL UNIVERSITARIO DA UFJF
310620 MG] BELO HORIZONTE HOSP DAS CLINICAS DA UFMG

310740 MG] BOM DESPACHO CENTRO ESPECIALIDADES MULTIPROFIS. D
261160 PE RECIFE AACD

261160 PE RECIFE IMIP

410690 PR CURITIBA HOSPITAL INFANTIL PEQUENO PRINCIPE
410690 PR CURITIBA COMPLEXO DO HOSP DE CLINICAS DA UFFP
410690 PR CURITIBA HOSPITAL ERASTO GAERTNER

330455 RJ RIO DE JANEIRO E[F)OTSS((::R:EZRNAIIIJ\‘;;S ':g%:;iDE MuLF
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431490 RS PORTO ALEGRE HOSPITAL DE CLINICAS

431690 RS SANTA MARIA HOSPITAL UNIV SANTA MARIA

420540 sC FLORIANOPOLIS HOSPITAL INFANTIL JOANA DE GUSMAO
420240 sC BLUMENAU ASSOCIACAO RENAL VIDA

354780 SP SANTO ANDRE AMBULAT DE ESPECIALIDADE FUABC
350950 SP CAMPINAS HOSPITAL DAS CLINICAS DA UNICAMP
354340 SP RIBEIRAO PRETO HOSPITAL DAS CLINICAS FAEPA

354980 SP SAO JOSE DO RIO PRETO HOSP DE BASE DE SAO JOSE DO RIO PRET(

Fonte: SISGERF — Sistema de Gerenciamento de Recursos Financeiros

3. Os procedimentos relacionados as Doengas Raras sdo financiados com recursos federais, por meio do Fundo de Ag¢des Estratégicas e Compensagdo — FAEC, assim
sendo, ndo onera o limite financeiro de Média e Alta Complexidade-MAC dos estados, do Distrito Federal e municipios.

4. Sem mais para o0 momento, este Ministério permanece a disposi¢do para eventuais esclarecimentos que se fagam necessarios.

Atenciosamente,

NiSIA TRINDADE LIMA
Ministra de Estado da Saude

[seil

eletrénica

Documento assinado eletronicamente por Nisia Verdnica Trindade Lima, Ministra de Estado da Saude, em 06/06/2023, as 17:23, conforme horario oficial de
Brasilia, com fundamento no § 39, do art. 42, do Decreto n2 10.543, de 13 de novembro de 2020; e art. 82, da Portaria n® 900 de 31 de Marco de 2017.

Referéncia: Processo n 25000.045199/2023-21 SEI n2 0033977865
Assessoria Especial de Assuntos Parlamentares e Federativos - ASPAR

Esplanada dos Ministérios, Bloco G - Bairro Zona Civico-Administrativa, Brasilia/DF, CEP 70058-900
Site - saude.gov.br
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2. Cooperagdo entre instituigdes nacionais competentes para o intercambio de
pesquisas, documentos e trabalhos académicos nas areas de ciéncias, artes, literatura,
relacionados com as efemérides acima referidas.

3. Eventos de cooperagdo académica nas areas de relagdes internacionais,
politica externa, histéria diplomatica de Tirkiye e Brasil.

4. Intercambio entre instituicdes nacionais competentes, como museus,
bibliotecas e arquivos em diversas areas, incluindo patrimoénio cultural e informagdo
cultural digital, a fim de divulgar o conhecimento sobre o patriménio de ambos os paises
e de facilitar o acesso a diferentes tipos de documentos originais e seu uso para fins
cientificos e culturais, como fotos antigas, documentos raros e manuscritos, e fazer cdpias
desse material.

5. Intercambio cultural relacionado aos saberes, oficios e modos de fazer tipicos
de seus paises e as praticas culturais tradicionais coletivas, promovendo também a
cooperagdo de especialistas no ambito da protegdo do patriménio cultural imaterial.

6. Eventos culturais promovidos por organizagdes da sociedade civil
relacionados com o 2002 Aniversario da Independéncia do Brasil, em 2022, com o 1009
Aniversario da Republica de Tirkiye em 2023, bem como com os 170 anos do
Estabelecimento das RelagGes Diplomaticas entre os dois paises, em 2028.

7. Nomeacgdo reciproca de ruas/parques nas cidades uns dos outros e
inauguracdo de bustos ou estdtuas de importantes figuras histéricas ou culturais dos
Participantes.

Paragrafo 3
Os Participantes concordam em organizar no corrente ano uma exposi¢do de
documentos e pecas historicas sobre as relagdes entre o Império Otomano, a Republica de
Tlrkiye e os paises da América Latina.

Paragrafo 4
Em todas as atividades relacionadas ao presente Memorando de Entendimento,
os Participantes buscardo proteger os direitos autorais e direitos conexos dos autores de
obras artisticas e literarias, de acordo com suas respectivas leis nacionais. Em caso de
violagdo de direitos autorais, este Memorando de Entendimento ndo constitui obrigacdo
legal internacional vinculante sob o direito internacional para os Estados dos
Participantes.

Paragrafo 5
Em todas as atividades relacionadas ao presente Memorando de Entendimento,
os Participantes cooperardo para impedir a entrada, saida e transporte ilegal de bens
culturais que constituam seu patrimonio cultural, de acordo com as leis vigentes em cada
pais e de acordo com as convengdes internacionais de que sejam partes, e incentivardo a
troca de informagBes para monitoramento e controle de fluxos licitos de elementos de
reconhecido valor histdérico e artistico.

Paragrafo 6
Em todas as atividades relacionadas ao presente Memorando de Entendimento,
os Participantes incentivardo o avang¢o da cooperagdo entre instituicbes académicas,
culturais e cientificas, bem como autoridades correspondentes de ambos os paises, e
facilitardo a cooperagdo entre associacGes e entidades estabelecidas nos dois paises.
Paragrafo 7
As atividades conduzidas sob este Memorando de Entendimento serdo
realizadas dentro do marco juridico de leis e regulamentos nacionais, bem como de acordo
com a disponibilidade orgamentaria e administrativa dos Participantes.

Paragrafo 8
Este Memorando de Entendimento é concluido com o objetivo de incrementar
e desenvolver a cooperacdo entre os Participantes, e ndo constitui acordo internacional
vinculante para os Estados dos Participantes sob o direito internacional. Nenhuma
disposicdo deste Memorando de Entendimento sera interpretada e implementada no
sentido de criar direitos ou compromissos legais para os Estados dos Participantes.

Paragrafo 9
Este Memorando de Entendimento pode ser alterado por escrito a qualquer
tempo, mediante mutuo consenso dos Participantes. Tais modificagdes entrardo em vigor
pelo mesmo procedimento prescrito no paragrafo 11.

Paragrafo 10
Qualquer diferenga de interpretagdo ou implementacdo deste Memorando de
Entendimento serd resolvida amistosamente por meio de consultas diretas ou negociagées
entre os Participantes.

Paragrafo 11
Este MdE entrard em vigor na data de sua assinatura pelos Participantes e
permanecera vélido pelo periodo de sete anos, a menos que um dos Participantes informe
por escrito ao outro sua intengdo de denuncia no minimo seis meses antes de seu
vencimento. Uma eventual rescisdo ndo afeta a implementagdo de atividades iniciadas e
em andamento no ambito deste MdE, salvo decisdo contraria dos Participantes.

Assinado em Brasilia, em 25 de abril de 2022, em duas vias originais, nos
idiomas portugués, inglés e turco, sendo todos os textos igualmente auténticos. Em caso
de divergéncia na interpretagdo, prevalecera o texto em inglés.

Pelo Ministério das RelagGes Exteriores da Republica Federativa do Brasil
CARLOS ALBERTO FRANCO FRANCA
Ministro das RelagGes Exteriores

Pelo Ministério das RelagGes Exteriores da Republica da Turkiye

MEVLUT CAVUSOGLU
Ministro das RelagGes Exteriores

Ministério da Saude

GABINETE DO MINISTRO
PORTARIA GM/MS Ne¢ 1.374, DE 6 DE JUNHO DE 2022

Habilita Centro de Atendimento de Urgéncia aos Pacientes com AVC e estabelece recurso do Bloco

de Manutengdo das AgGes e Servigos Publicos de Saude - Grupo de Atengdo Especializada, a ser
incorporado ao limite financeiro de Média e Alta Complexidade - MAC do Estado de Minas Gerais
e Municipio de Sdo Jodo Del Rei.

O MINISTRO DE ESTADO DA SAUDE, no uso das atribuicdes que lhe conferem os incisos | e I, do paragrafo tnico do art. 87 da Constituicdo, e
Considerando a Portaria GM/MS n2 664, de 12 de abril de 2012, que aprova o Protocolo Clinico e Diretrizes Terapéuticas - Trombdlise no Acidente Vascular Cerebral Isquémico

Agudo;

Considerando o Titulo VIII - Da Linha de cuidados em AVC e dos critérios de habilitagdo dos estabelecimentos hospitalares como Centro de atendimento de urgéncia aos pacientes
com Acidente Vascular Cerebral (AVC) no ambito do Sistema Unico de Salde - (SUS), Capitulo | - da habilitacao dos estavelecimentos hospitalares como centro de atendim ento de urgencia
aos pacientes com ACV no ambito do sus, da Portaria de consolidagdo GM/MS n2 3 de 28 de setembro de 20017, que consolidagdo das normas sobre as redes do Sistema Unico de

Saude.

Considerando a Portaria GM/MS n2 828, de 17 de abril de 2020, que altera a Portaria de Consolida¢do n2 6/2017/GM/MS, para dispor sobre os Grupos de Identificacdo

Transferéncias federais de recursos da saude;

Considerando a Portaria GM/MS n2 639, de 25 de margo de 2022, que divulga os montantes anuais alocados aos Estados, Distrito Federal e Municipios, destinados ao
cofinanciamento das ag¢Bes e servigos publicos de salde no grupo de Aten¢do de Média e Alta Complexidade Ambulatorial e Hospitalar (Teto MAC);
Considerando a manifestacdo da Secretaria de Estado da Saude de Minas Gerais bem como a aprova¢do no ambito da Comissdo Intergestores Bipartite-CIB, por meio da

Deliberagdo CIB-SUS/MG n2 3.624, de 17 de novembro de 2021; e

Considerando a documentagdo apresentada pelo Municipio de Sdo Jodo Del Rei/MG na Proposta SAIPS n? 154324 e a correspondente avaliagdo pela Coordenagdo-Geral de
Atengdo Especializada - Departamento de Atengdo Especializada e Tematica -- CGAE/DAET/SAES/MS, constante no NUP-SEI n225000.075452/2022-90, resolve:

Art. 12 Fica habilitado, como Centro de Atendimento de Urgéncia aos Pacientes com AVC - Tipo lll, o estabelecimento descrito no Anexo a esta Portaria.

Pardgrafo Unico. Fica determinado que a referida unidade poderd ser submetida a avaliagdo por técnicos da Secretaria de Atencdo Especializada a Saude/MS, e, no caso de
descumprimento dos requisitos estabelecidos na Portaria de Consolidagdo GM/MS n2 3, de 28 de setembro de 2017, terdo suspensos os efeitos de seu cadastramento.

Art. 22 Fica estabelecido recurso do Bloco de Manutencdo das Ac¢des e Servigos Publicos de Salude - Grupo de Atencdo Especializada, no montante anual de RS 1.131.887,26 (um
milhdo cento e trinta e um mil oitocentos e oitenta e sete reais e vinte e seis centavos), a ser incorporado ao limite financeiro de Média e Alta Complexidade - MAC do Estado de Minas

Gerais e Municipio de S3do Jodo Del Rei, conforme descrito a seguir:

| - RS 1.117.812,50 (um milhdo cento e dezessete mil oitocentos e doze reais e cinquenta centavos), referente a habilitacdo de 05 leitos U-AVC Agudo e 05 leitos U-AVC Integral;

e

Il - RS 14.074,76 (quatorze mil setenta e quatro reais e setenta e seis centavos), referente ao custeio do medicamento para realizar a trombdlise.

Art. 32 O Fundo Nacional de Saude adotarad as medidas necessarias para a transferéncia, regular e automatica, do montante estabelecido no art. 22, ao Fundo Municipal de Saude
de S3o Jodo Del Rei, IBGE 316250, em parcelas mensais, mediante processo autorizativo encaminhado pela Secretaria de Atencdo Especializada a Saude.

Paragrafo unico. O recurso relativo ao estabelecimento consignado ao programa de trabalho, tem como finalidade o custeio de quaisquer agdes e servicos de média e alta
complexidade para atengdo a saude da populagdo, desde que garantida a manutengdo da unidade.

Art. 42 O recurso or¢gamentario, objeto desta Portaria, correra por conta do or¢amento do Ministério da Saude, devendo onerar o Programa de Trabalho 10.302.5018.8585.0031
- Atengdo a Saude da Populagdo para Procedimentos em Média e Alta Complexidade - Plano Orgamentario 0000.

Art. 52 Esta Portaria entra em vigor na data de sua publicacdo, com efeitos financeiros a partir da 72 (sétima) parcela de 2022.

MARCELO ANTONIO CARTAXO QUEIROGA LOPES

UF IBGE MUNICIPIO ESTABELECIMENTO CNES GESTAO N2 PROPOSTA | CODIGO E DESCRJCAO DA VALOR ANUAL
SAIPS HABILITACAO
MG 316250 SAO JOAO DEL REI SANTA CASA DA MISERICORDIA 2161354 MUNICIAL 154324 16.17 - CENTRO DE RS 1.131.887,26
DE SAO JOAO DEL REI ATENDIMENTO DE
URGENCIA TIPO 1l AOS
PACIENTES COM AVC

SECRETARIA DE ATENGAO ESPECIALIZADA A SAUDE
PORTARIA N¢ 155, DE 5 DE MAIO DE 2022 (*)

Institui a Camara Técnica Assessora das Doengas
Raras.

A Secretaria de Atenc¢do Especializada a Saude, no uso das suas atribuigdes,
que lhe confere o art. 22, do Decreto n? 9.795, de 17 de maio de 2019, resolve:

Art. 12 Fica instituida Camara Técnica Assessora (CTA), de carater técnico,
consultivo e educativo, de natureza interinstitucional e multiprofissional, para Politica
Nacional de Atencdo as Pessoas com Doengas Raras, de modo a contribuir com as
atividades técnicas e desenvolvimento da Politica e em matérias estratégicas de
interesse da Secretaria de Atengdo Especializada a Saude (SAES), oferecendo subsidios

Este documento pode ser verificado no enderego eletrénico
http://www.in.gov.br/autenticidade.html, pelo cédigo 05152022060700069

ao aperfeicoamento, integracdo e qualificagdo da rede de assisténcia as pessoas com
Doengas Raras no SUS.

Paragrafo Unico. A Camara Técnica Assessora tem a finalidade de promover
discussOes, avaliar e propor medidas, por meio do intercambio de conhecimentos e
experiéncias, visando ao aperfeicoamento de ag¢Oes estratégicas e ao auxilio técnico
para a tomada de decisdes sobre questdes diretas ou indiretamente relacionadas as
pessoas com Doengas Raras no SUS.

Art. 22 S3o atribuigdes da Camara Técnica Assessora para o
aperfeicoamento, integracdo, qualificagdo e expansdo dos servicos que atendem os
Pacientes com Doengas Raras no SUS, no ambito do Ministério da Saude:

| - atuar em colaboragdo com as areas técnicas do Ministério da Saude, no
apoio a identificagdo e distribuicdo geografica dos centros de referéncias em doengas
raras, em territério nacional, sugerindo a construgdo de propostas para a qualificacdo
da rede em atengdo a saude, com énfase na capacitacdo das equipes da atengdo
primaria;
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Il - apoiar e validar o conteudo especifico de cursos para a formagdo das
equipes de profissionais que atuam na assisténcia;

Il - debater, revisar, promover e auxiliar tecnicamente a motivagdo de
decisOes relevantes que versem sobre a elaboracdo das diretrizes assistenciais para a
integragdo, qualificacdo e expansdo das agdes e servigos de assisténcia aos pacientes
no ambito da Atengdo Primaria e Especializada;

IV - debater, revisar, e promover auxilio técnico com o objetivo de organiza,
fortalecer e qualificar o cuidado na Rede de Atengdo a Saude (RAS);

Art. 32 A Camara Técnica Assessora das Doengas Raras, serd composta por
representantes (titulares e suplentes) dos seguintes érgdos:

| - Departamento de Atencgdo Especializada e Temdtica - DAET/SAES,
sendo:

a) um representante da Coordenagdo-Geral de Saude da Pessoa com
Deficiéncia - CGSPD/DAET/SAES;

b) um representante da Coordenacdo-Geral de Sangue e Hemoderivados -
CGSH/DAET/SAES;

c) dois representantes da Coordenacgdo-Geral de Atencdo Especializada -
CGAE/DAET/SAES;

Il - Secretaria de Ciéncia, Tecnologia, Inovagdo e Insumos Estratégicos em
Saude - SCTIE, sendo:

a) um representante do Departamento de Gestdo e Incorporagdo de
Tecnologias e Inovagdo em Saude - DGITIS/SCTIE;

b) um representante do Departamento de Ciéncia e Tecnologia -
DECIT/SCTIE);

Il - Secretaria de Atencdo Primdria a Saude - SAPS, sendo:

a) um representante do Departamento de Saude da Familia - DESF/SAPS;

b) um representante da Departamento de Promog¢do da Saude -
DEPROS/SAPS;

c) um representante da Coordenagdo de Saude da Crianga e Aleitamento
Materno - COCAM/DAPES/SAPS;

IV - Secretaria Especial de Salude Indigena - SESAI;

a) um representante do Gabinete;

V - Secretaria de Gestdo do Trabalho e da Educagdo na Saude - SGTES;

a) um representante do Gabinete;

VI - Secretaria de Vigilancia em Saude - SVS, sendo:

a) um representante do Departamento de Andlise em Saude e Vigilancia de
Doengas ndo Transmissiveis - DASNT/SVS;

VIl - Secretaria Executiva - SE/MS, sendo: i

a) um representante do Departamento de Informatica do Sistema Unico de
Salde - DATASUS.

VIll- Sociedade Brasileira de Genética Médica;

IX- Sociedade Brasileira de Pediatria;

X- Sociedade Brasileira de Enfermagem em Genética e Genbmica;

Xl- Sociedade Brasileira de Enfermeiros Pediatras; e

Xll- Empresa Brasileira de Servigos Hospitalares (EBSERH).

§19 A CTA sera coordenada pelo Departamento de Atengdo Especializada e
Tematica DAET/SAES.

§ 22 Os membros deverdo ser indicados, pelos titulares dos Odrgdos, a
Coordenagdo da CAT, por meio de Oficio, no prazo de 10 dias, contados a partir da
publicacdo da Portaria.

Art. 42 Para prestar contribuicGes as atividades técnicas, a Secretaria de
Atencdo Especializada a Salde e demais Secretarias envolvidas poderdo convidar
especialistas e pesquisadores para apoiar a Camara Técnica Assessora das Doencas
Raras, em carater consultivo.

§ 12 O convite devera indicar o tema de abordagem, o local, data e horério
da reunido.

§ 22 As reunides da CTA devem ser formalizadas em Ata, que devera conter
o resumo das recomendagdes adotadas e a assinatura dos participantes.

Art. 52 Os especialistas e pesquisadores convidados da Camara Técnica
Assessora devem atender aos seguintes requisitos:

| - ndo possuir qualquer vinculo ou circunstancia que possa suscitar
potencial conflito de interesse em relagdo ao tema submetido a sua andlise, de forma
a permitir a atuagdo com independéncia e idoneidade.

Il - possuir qualificagdo técnica e académica necessdria a atividade
solicitada; e

Il - manter confidencialidade em relagdo a documentagdo e informacgdo
técnica obtida, nos termos da legislagdo aplicavel.

Paragrafo unico. Para fins dos incisos | e Ill do caput, poderdo ser utilizados
os termos constantes no Anexo | desta Portaria, sem prejuizo da prestagdo de
informagbes adicionais, a critério do setor finalistico.

Art. 62 A Camara Técnica Assessora das Doengas Raras, reunir-se-a4 uma vez
a cada dois meses ou, extraordinariamente, quando convocada por sua Coordenagao,
sendo as reunides formalizadas conforme Termo de Referéncia, Anexo Ill.

§ 19 A abertura dos trabalhos da presente Camara Técnica Assessora
ocorrera quando presentes na reunido a maioria de seus membros e as deliberages
serdo tomadas pela maioria simples dos presentes na reunido.

§ 22 O apoio administrativo para as reunides sera feito pela Coordenacgdo-
Geral de Atengdo Especializada - CGAE/DAET/SAES.

Art. 72 A participagdo na Camara Técnica Assessora das Doengas Raras, serd
considerada prestacdo de servigo publico relevante, ndo remunerada.

Pardgrafo Unico. A atuagdo de especialistas e pesquisadores convidados da
comunidade cientifica possui cardter voluntario, ndo configurando qualquer tipo de
vinculo empregaticio com a Administragdao Publica, cabendo apenas o reconhecimento
pela notdria participagdo na construgdo da decisdo técnica para qual contribuir.

Art. 82 A duragdo das atividades da Camara Técnica Assessora sera de 24
meses contados de sua publicagdo, renovdaveis por iguais e sucessivos periodos,
mediante justificativa.

Pardgrafo Unico. Findo o prazo da Comissdo ou a cada renovagdo, sera
lavrado relatdério das atividades, o qual serd entregue a autoridade ou colegiado
responsavel pela Camara Técnica Assessora das Doengas Raras.

Art. 92 Esta Portaria entra em vigor na data de sua publicagdo.

MAIRA BATISTA BOTELHO
ANEXO |- DECLARAGAO DE AUSENCIA DE CONFLITO INTERESSES

Eu,
portador do CPF n¢?

e da cédula de identidade n?
para atuar como membro da Camara Técnica Assessora,
prestando atividade técnica consultiva de interesse ao Ministério da Salude, e tendo
fornecidas todas as informagGes pertinentes para a execugdo dessa atividade, declaro
para os devidos fins que ndo possuo nenhum tipo de conflito de interesse relacionado
ao tema submetido a minha analise, viabilizando, desta forma, a minha atuagdo
técnica. Declaro ter ciéncia de que a prestacdo de declaragdo falsa me sujeitard as
penalidades previstas na legislagdo.

Data:
Assinatura
ANEXO IlI- TERMO DE CONFIDENCIALIDADE
Eu, ,
portador do CPF n? e da cédula de identidade n?

, comprometo-me a manter confidencialidade com relagdo a
toda documentagdo e informagdo técnica obtida por meio do Ministério da Saude,
concordando em ndo divulgar a terceiros informagdes e dados sigilosos e sujeitos a
restricdo de acesso, nos termos da legislagdo vigente. Declaro ter ciéncia de que a
inobservancia me sujeitard as penalidades previstas na legislagdo.

Este documento pode ser verificado no enderego eletrénico
http://www.in.gov.br/autenticidade.html, pelo cédigo 05152022060700070

Data:

Assinatura

ANEXO Ill- TERMO DE REFERENCIA REUNIAO DA CAMARA TECNICA ASSESSORA DAS
DOENCAS RARAS

1. Introdugdo Breve descricdo do histérico do assunto que sera objeto de
debate na reunido da camara técnica assessora.

(Apresentar resumo dos principais objetivos pretendidos pela Camara
Técnica Assessora - suficientes para justificar a realizagdo de reunido).

2. Temas a serem discutidos.

(Breve indicagdo dos propdsitos que serdo objeto de discussdo no ambito da
cdmara técnica). Recomenda-se a criagdo de um regime de prioridades para as
discussdes, de forma a melhor organizar os trabalhos pretendidos.

3. Metas e Objetivos.

(Apontar as metas e os objetivos que se pretende alcangar com a instalagdo
da camara técnica). Obs.: As metas sdo pontos amplos e abrangentes, que devem focar
no projeto como um todo. Os objetivos, por sua vez, referem-se a pontos mais
tangiveis e, preferencialmente, classificados em de curto, médio ou longo prazo.

4. Composigao.

(Indicar os participantes que fardo parte da composi¢do da camara técnica,
apontando o segmento por eles representado, bem como as associagdes ou entidades
que representam. E recomendavel incluir, ainda, as formas de contato com estes
membros, como seu endereco de correio eletronico e numeros de telefone.

5. Metodologia dos trabalhos.

(Especificar detalhes sobre o funcionamento pretendido para os trabalhos da
camara técnica). Neste topico, devem ser explicitados, obrigatoriamente, os seguintes
pontos:

Data da Reunido.
Hordrio e Pauta.
Prazos para entrega de trabalhos/relatérios, se necessario.

6. Cronograma de atividades.

O cronograma deve incluir, obrigatoriamente, a indicagdo da data de inicio
e de término dos trabalhos. DATA xx/xx/XXxx.

ATIVIDADE:

OBIJETIVO:

- Data maxima para conclusdo dos trabalhos: xx/xx/xxxx.

- Conclusdo dos trabalhos, entrega do objeto e apresentagdo do relatério
final.

7. ConsideragGes finais.

Espago destinado a outras consideragbes, ndo constantes nos demais itens
do termo de referéncia, mas cujo comunicado se faca importante. CIDADE, DIA de MES
de ANO.

(Assinatura do Diretor) APROVADO.

(*) Republicada por ter saido com incorre¢cdes no Diario Oficial da Unido (DOU) n2 88,
de 11 de maio de 2022, Secdo 1, paginas 285 e 286.

PORTARIA N¢ 181, DE 30 DE MAIO DE 2022

Concede renovagao de autorizagao a
estabelecimentos e equipes de saude para retirada e
transplante de ¢&rgdos, tecidos e células-tronco
hematopoiéticas.

A Secretaria de Atengdo Especializada a Saude, no uso de suas atribuigGes,

Considerando o disposto na Lei n2 9.434, de 4 de fevereiro de 1997, que dispde
sobre a remogdo de drgdos, tecidos e partes do corpo humano para fins de transplante e
tratamento;

Considerando o Decreto n? 9.175, de 18 de outubro de 2017, que regulamenta
a Lei n° 9.434, de 4 fevereiro de 1997, para tratar da disposi¢do de drgdos, tecidos, células
e partes do corpo humano para fins de transplante e tratamento;

Considerando a Portaria GM/MS n° 2.500, de 28 de setembro de 2017, que
dispOe sobre a elaboragdo, a proposi¢do, a tramitagdo e a consolidagdo de atos normativos
no ambito do Ministério da Saude;

Considerando a Portaria de Consolidagdo GM/MS n° 4, de 28 de setembro de
2017, que consolida as normas sobre os sistemas e os subsistemas do Sistema Unico de
Saude;

Considerando a Nota Técnica n° 56/2022-CGSNT/DAET/SAES/MS, constante no
NUP/SEI 25000.074583/2022-50; e

Considerando a manifestagdo favordvel das respectivas Secretarias Estaduais de
Salde/Centrais Estaduais de Transplantes - CET, resolve:

Art. 12 Fica concedida renovacdo de autorizacdo para realizar retirada e
transplante de rim aos estabelecimentos de sadde a seguir identificados:

RETIRADA DE ORGAOS E TECIDOS: 24.20

RIM: 24.08

ALAGOAS

N2 do SNT: 2 01 99 AL 03

| - denominacdo: Santa Casa de Misericérdia de Maceid

Il - CNPJ: 12.307.187/0001-50

Il - CNES: 2007037

IV - endereco: Rua Bardo de Maceid, n? 346, Bairro: Centro, Maceié/AL, CEP: 57.020-
360.

SAO PAULO

N2 do SNT: 2 01 14 SP 05

| - denominacdo: Hospital Infantil Sabard - Fundacdo José Luiz Egydio Setubal

Il - CNPJ: 61.213.674/0002-40

Il - CNES: 6614426

IV - endereco: Avenida Angélica, n? 1.987, Bairro: Higiendpolis, Sdo Paulo/SP, CEP:
01.227-200.

N2 do SNT: 2 01 00 SP 39

| - denominacdo: Hospital do Rim e Hipertensdo - Fundacdo Oswaldo Ramos

Il - CNPJ: 52.803.319/0001-59

Il - CNES: 2089785

IV - enderego: Rua Borges Lagoa, n2 960, Bairro: Vila Clementino, Sdo Paulo/SP, CEP:
04.038-002.

N2 do SNT: 2 01 99 SP 11

| - denominacdo: Real e Benemérita Associagdo Portuguesa de Beneficéncia

Il - CNPJ: 2080575

Il - CNES: 61.599.908/0001-58

IV - enderego: Rua Maestro Cardim, n® 769, Bairro: Liberdade, Sdo Paulo/SP, CEP:
01.323-900.

w

Art. 22 Fica concedida renovagdo de autorizagdo para realizar retirada e
transplante de figado aos estabelecimentos de saude a seguir identificados:
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MINISTERIO DA MULHER, DA FAMILIA E DOS DIREITOS HUMANOS
Departamento de Gestao e Relagdes Interinstitucionais

Coordenacao-Geral das Pessoas com Doencas Raras

MEMBROS DO COMITE
(PORTARIA N° 599, DE 22 DE FEVEREIRO DE 2021)

Secretaria Nacional dos Direitos da Pessoa com Deficiéncia do Ministério
da Mulher, da Familia e dos Direitos Humanos:

a) titular: Adriana Haas Villas Boas; e
b) suplente: Camila Chrispim de Carvalho;

Casa Civil da Presidéncia da Republica:
a) titular: Robson Crepaldi; e
b) suplente: Livia Moura Delfino dos Santos;

Ministério da Educacao:
a) titular: llda Ribeiro Peliz; e
b) suplente: Nidia Regina Limeira de S3;

Subsecretaria da Pericia Médica Federal da Secretaria de Previdéncia da
Secretaria Especial de Previdéncia e Trabalho do Ministério da Economia:

a) titular: Viviane Cabral; e
b) suplente: Bruno Henrique da Silva;

Secretaria Nacional de Assisténcia Social da Secretaria Especial do De-
senvolvimento Social do Ministério da Cidadania:

a) titular: André Rodrigues Veras; e
b) suplente: Deusina Lopes da Cruz;

Secretaria Nacional de Atengao a Primeira Infancia da Secretaria Especial
do Desenvolvimento Social do Ministério da Cidadania:



a) titular: Maria Cicera Pinheiro; e
b) suplente: Vanessa Alessandra Cavalcanti Peixoto;

Secretaria de Atencao Especializada a Saude do Ministério da Saude:
a) titular: Eduardo David Gomes; e
b) suplente: Angelo Roberto Gongalves;

Secretaria de Ciéncia, Tecnologia, Inovagao e Insumos Estratégicos em
Saude do Ministério da Saude:

a) titular: Vania Cristina Canuto Santos; e
b) suplente: Clementina Corah Lucas Prado;

Secretaria de Empreendedorismo e Inovagao do Ministério da Ciéncia,
Tecnologia e Inovagoes:

a) titular: Felipe Silva Bellucci; e
b) suplente: Luciana Landim Carneiro Estevanato;

Secretaria de Pesquisa e Formagao Cientifica do Ministério da Ciéncia,
Tecnologia e Inovagodes:

a) titular: Thiago de Mello Moraes; e
b) suplente: Thais Haline Vaz Sousa;

Secretaria Nacional dos Direitos da Crianga e do Adolescente do Ministé-
rio da Mulher, da Familia e dos Direitos Humanos:

a) titular: Luciana Dantas da Costa Oliveira; e
b) suplente: Emerson Silva Masullo.
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MINISTERIO DA MULHER, DA FAMILIA E DOS DIREITOS HUMANOS
Departamento de Gestao e Relagdes Interinstitucionais

Coordenacao-Geral das Pessoas com Doencas Raras

| - APRESENTAGAO

Uma doenca rara € uma condi¢cado de saude que afeta um pequeno numero de
pessoas em comparagao com outras doengas prevalentes na populacéo geral.
Segundo a definicdo dada pela Portaria GM/MS n° 199, de 30 de janeiro de
2014, sao consideradas doencas raras aquelas que afetam até 65 pessoas em

cada 100 mil individuos, ou seja, 1,3 pessoas a cada 2 mil individuos.

Existem, de acordo com a European Medicines Agency (EMA), entre 5 mil e 8
mil doengas raras documentadas que, em sua grande maioria (80%), possuem
origem genética, podendo envolver um ou varios genes ou anomalias cromos-
sbmicas. As demais doengas raras (20%) sdo causadas por fatores ambien-
tais, infecgdes bacterianas ou virais, alergias, processos degenerativos, proli-
ferativos ou téxicos, como produtos quimicos ou radiagées (LUZ; SILVA; DE-
MONTIGNY, 2016).

As doencas raras se caracterizam por uma numerosa diversidade de sinais e
sintomas, que variam nao apenas de doencga para doenga, mas também de
individuo para individuo, embora acometidos pela mesma condicédo. Geral-
mente, tais doencas podem causar alteracdes fisicas, mentais, comportamen-
tais e/ou sensoriais, comprometendo varios sistemas do organismo (LUZ;
SILVA; DEMONTIGNY, 2016).

Em geral, as doencgas raras sao crbnicas, progressivas e incapacitantes, po-
dendo ser degenerativas. Muitas vezes, o paciente perde autonomia para an-

dar, comer, sentar, respirar, podendo evoluir para o ébito.



Ademais, a grande maioria das doengas raras nao possui cura, de tal modo
qgue o tratamento consiste em acompanhamento clinico, fisioterapico, fonoau-
diolégico, psicoterapico, dentre outros, com o objetivo de aliviar os sintomas
ou postergar seu aparecimento. Esse conjunto de elementos pode causar
grande sofrimento clinico e psicossocial aos afetados, bem como para suas

familias, segundo o Ministério da Saude (2019).

Conforme afirma o estudo “Estimating cumulative point prevalence of rare di-
seases: analysis of the Orphanet database”, de 2019, uma estimativa conser-
vadora obtida a partir de evidéncias indica uma prevaléncia mundial de doen-
¢as raras variando entre 3,5% e 5,9% da populagéo, taxa que aplicada a po-
pulacéo brasileira resultaria em um contingente de 7,5 milhdes a 12,5 milhdes

de pessoas com doencgas raras.

Assim, muito embora sejam individualmente raras, como um grupo elas aco-
metem um percentual significativo da populagao. Isso resulta em um problema
de saude relevante, representando importantes desafios para os prestadores
de servigos de saude, particularmente em um contexto de custos crescentes
(INSTITUTE OF MEDICINE, 2010).

No entanto, ainda faltam estudos populacionais mais amplos, e esse quadro,
juntamente com a diversidade e a escassez dessas doencas, dificulta a ado-
¢ao de mecanismos e estratégias que permitam o diagnostico e o cuidado

dessas pessoas.

Sabe-se que pessoas com doengas raras enfrentam ameacas a sua dignidade
e aos seus direitos pela falta de conhecimento sobre sua condigao; pelas la-
cunas na formacéao de profissionais de saude, de educacéo, assisténcia social
e de seguridade social, que tém dificuldade em reconhecé-los; pela complexi-
dade das formas de apoio que carecem por parte dos servigos de saude; pelos
custos de seus tratamentos e medicamentos; pela falta de abrangéncia da
educacao inclusiva; pela falta de alimentos especiais, que carecem para sua
subsisténcia; insuficiéncia de servicos especializados e inclusivos na saude,
na assisténcia social, na situacdo de dependéncia de cuidados, servicos de
acolhimento, acesso a renda e beneficios, tecnologia assistiva e ajudas técni-
cas, acessibilidade no trabalho, vivéncias de estigma e preconceito ou pela

invisibilidade que sofrem no seio da sociedade, entre outros.



Nesse sentido, reconhecendo a fragilidade intrinseca desse expressivo grupo
de pessoas, foi publicado o Decreto n° 10.558, de 3 de dezembro de 2020,

que instituiu o Comité Interministerial de Doengas Raras.

A finalidade do Plano de Trabalho do Comité Interministerial de Doengas Raras
€ articular acdes sobre temas de relevancia para as pessoas com doencgas ra-
ras, tais como medicamentos de alto custo, protocolos de atendimento, Centros
de Referéncia, triagem neonatal, beneficios, aposentadorias e pensdes, tecno-
logia assistiva, inclusdo de temas relacionados as doengas raras nas matrizes
curriculares de universidades, e nas capacitagdes, empregabilidade, entre ou-

tros.

O Comité é composto por representantes do Ministério da Saude, do Ministério
da Economia, do Ministério da Cidadania, do Ministério da Ciéncia, Tecnologia
e Inovagdes, da Casa Civil, do Ministério da Educagao e do Ministério da Mu-

Iher, da Familia e dos Direitos Humanos, que o coordenara.

O Plano de Trabalho devera ser aprovado em reuniao do Comité Interministerial
de Doencas Raras, e seu cumprimento promovera a adocio de agdes e o de-
senvolvimento de projetos para pessoas com doengas raras, contribuindo, de
forma significativa, para o permanente exercicio de enfrentamento das vulnera-
bilidades sociais e historicas que colocam em xeque a dignidade desse grupo
de pessoas e beneficiara todos os brasileiros com doencas raras e seus famili-
ares.

Este Plano de Trabalho apresenta as atividades propostas pelo Comité Intermi-
nisterial de Doencas Raras para serem desenvolvidas no periodo de 2021 a
2027.

O Plano contém agdes que ndo sao exaustivas e podera ser alterado, ao longo
de sua vigéncia, pela concordancia da maioria de seus membros, podendo ser
acrescentadas novas agdes a qualquer tempo, de acordo com a conveniéncia

e oportunidade.



Il - JUSTIFICATIVA

A criacao e aprovagao do Plano de Trabalho do Comité se justifica para auxiliar
a estruturacdo e acompanhamento das acgbes e atividades do Comité, bem
como orientar procedimentos para a execucdo de suas competéncias. Serve
ainda como mecanismo de monitoramento do cronograma de trabalho e de

mensuragao de metas e objetivos alcangados.

lll - OBJETIVO GERAL

O presente plano de trabalho visa propor diretrizes norteadoras para a atua-
¢ao do Comité Interministerial de Doengas Raras, visando o cumprimento de
suas competéncias legais. O principal objetivo deste Plano de Trabalho é au-
xiliar a estruturacao, formulacao, articulagcdo e acompanhamento das acgdes e

atividades do Comité.

IV - OBJETIVOS ESPECIFICOS

A finalidade do presente plano de trabalho é estabelecer:

| - objeto das discussdes técnicas e principais questdes a serem respondidas;
Il - justificativa para aprofundamento das discussdes técnicas;

[l - contribuicdo esperada de cada érgao integrante do Comité;

IV - produtos esperados (informagéo, proposta, posicionamento); e

V - cronograma tentativo de atividades e entrega dos produtos.

V - ACOMPANHAMENTO DAS ATIVIDADES
O Comité acompanhara todas as atividades propostas neste Plano de Traba-
Iho, como também divulgara o desenvolvimento de cada uma das atividades

no sitio eletrébnico do MMFDH.

VI - ATIVIDADES
O Plano de Trabalho do Comité Interministerial de Doencgas Raras deve ser
aprovado por seus membros, titulares e suplentes, e ser homologado por sua

autoridade maxima.



CONTEXTOS QUE

AMEACAM A .
MINISTERIOS ENTREGAS E ART 2°DO
DIGNIDADE E OS ~ . n PRAZO DE
N° TEMA OBJETIVOS ACOES DO COMITE RESPONSA- RESULTADOS DEC N° 10.558,
DIREITOS DAS ENTREGA
VEIS ESPERADOS DE 3/12/2020
PESSOAS COM
DOENCAS RARAS
Levantamento realizado;
Incentivar o inter-
) cambio de expe-
Acdes realizadas pelo Go- L .
. . riéncias e prati-
) ) verno Federal sistematiza-
a) Realizar levantamento das politicas e ) cas relevantes no
) das e divulgadas;
acgOes federais voltadas as pessoas com campo das doen-
] ) doencas raras, identificando sobreposi- ) cas raras entre
) ) ) a) Mapear, integrar e divulgar as . Proposta de aprimoramento L
Heterogeneidade e Transversalidade, in- ) . ] ¢Oes e vazios; ) ) os Orgaos e as
» politicas e agbes governamentais ) . ) . 28/02/2022 das politicas existentes apre- .
desconexao de politi- tegragao e coordena- b) Sistematizar e divulgar as informa- Todos os mem- ) entidades da ad-
1 " voltadas as pessoas com doengas ) . ", *revisar sentada; . .
cas voltadas ao publico | ¢ao das agbes gover- ¢Oes recebidas nos portais oficiais das bros do Comité. ministragao pu-
raras; anualmente.

com doengas raras.

namentais.

b) Analisar legislagdes existentes.

instituigdes integrantes do grupo.

c) Propor agdes de integragéo e coorde-
nagao das agoes e politicas no &mbito do
Comité;

Guia de agbes federais para
as familias e pessoas com

doengas raras criado;

Novas propostas de politicas
publicas para pessoas com

doengas raras alinhadas.

blica federal, ins-
tituicoes de pes-
quisa e entidades
representativas
de pessoas com
doengas raras.

(inciso l)




CONTEXTOS QUE

AMEACAM A .
¢ MINISTERIOS ENTREGAS E ART 2°DO
DIGNIDADE E OS i . . PRAZO DE
N° DIREITOS DAS TEMA OBJETIVOS ACOES DO COMITE RESPONSA- ENTREGA RESULTADOS DEC N° 10.558,
VEIS ESPERADOS DE 3/12/2020
PESSOAS COM
DOENGCAS RARAS
Incentivar o inter-
cambio de expe-
riéncias e prati-
cas relevantes no
a) Propor estratégias de campanhas Levantamento de estratégias campo das doen-
o ) educativas e de conscientizagéo, de de campanha realizado; gas raras entre
Invisibilidade, estigma acordo com publico-alvo; os 6rgaos e as
e preconceito das pes- I - b) Propor agdes integradas e/ou especi- 28/02/2022 :
) q Visibilidade das Do- a) Promover campanhas educativas porag 9 P Todos os mem- Y Propostas de acdes integra- entidades da ad-
soas com doencas ra- . PR revisar
¢ encas Raras. e de conscientizacdo. ficas de comunicag&o. bros do Comité. das elaboradas; ministragdo pu-
ras. anualmente

c) Mobilizar os meios de produgao e de
difusdo de campanhas juntos as As-

coms e Secom.

Campanha elaboradas e rea-

lizadas.

blica federal, ins-
tituicoes de pes-
quisa e entidades
representativas
de pessoas com
doencgas raras.

(inciso l)
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CONTEXTOS QUE

AMEACAM A .
MINISTERIOS ENTREGAS E ART 2°DO
DIGNIDADE E OS i . . PRAZO DE
N° TEMA OBJETIVOS ACOES DO COMITE RESPONSA- RESULTADOS DEC N° 10.558,
DIREITOS DAS ENTREGA
VEIS ESPERADOS DE 3/12/2020
PESSOAS COM
DOENGCAS RARAS
a) Propor solugdes para tornar mais
rapido e efetivo o diagnéstico precoce
de doengas raras;
b) Articular estratégias com vista a
) capacitagao de estudantes de gradu-
Demora no diagnoés- ) )
) o acao e pos-graduagao de cursos da Diagnostico de entraves e
tico: néo é incomum
o saude, dos profissionais de materni- a) ldentificar entraves e potencialidades | Ministério da potencialidades na area da Estimular o de-
que a trajetoria do pa- ) ) . )
ont g dades, salas de parto, da saude ba- relacionadas ao diagnéstico precoce nas | Educagéo; Educacgéao e Saude reali- senvolvimento de
ciente com doenca
) ¢ sica e saude da familia em doengas areas de Educacao e Saude; zado; politicas publicas
rara até a confirmacéo ) o
) ) Triagem Neonatal e raras; b) Propor agdes nas areas da Educagdo | Ministério da Sa- intersetoriais no
3 diagnostica de sua 30/06/2022

condigdo se estenda
por muito tempo, o que
causa sofrimento a es-
sas pessoas e aos

seus familiares.

diagnostico precoce.

c) Discutir e propor solugdes e
acdes para viabilizar acesso a servi-
¢os de saude ap0s o diagndstico rea-
lizado;

d) Propor-solugdes em potencial
com vistas a propiciar a identificagéo
de sinais e sintomas sugestivos de
doenga rara ao nascimento e ao
longo do acompanhamento da cri-

anga e adolescente.

e da Saude para mitigar as dificuldades le-
vantadas;
c) Levantar e promover meios para facili-

tar o diagnéstico.

ude;

Ministério da Ci-

dadania.

Proposta de agoes e solu-

¢oes elaborado;

Plano de agao criado e im-

plementado.

dominio das do-
encgas raras e na
sua aplicacao.

(inciso I)
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CONTEXTOS QUE

AMEACAM A .
MINISTERIOS ENTREGAS E ART 2°DO
DIGNIDADE E OS i . . PRAZO DE
N° TEMA OBJETIVOS ACOES DO COMITE RESPONSA- RESULTADOS DEC N° 10.558,
DIREITOS DAS ENTREGA
VEIS ESPERADOS DE 3/12/2020
PESSOAS COM
DOENGCAS RARAS
a) Realizar mapeamento dos cursos
Mapeamento de cursos so-
a) Propor solucdes visando ampliar a ofertados no tema de Doengas Raras e P ) _
formagéo de profissionais de educa- | Verificar sua aplicabilidade aos profissio- bre doencas raras realizado;
¢ao no tema Doengas Raras; nais de educagao; p 0 d Estimular o de-
o roposta de novos cursos
Formagao de profissio- b) Realizar campanhas informativas b) Elaborar cursos especificos, se ne- P » senvolvimento de
) o ) o ~ cessario: especificos elaborada; . o
nais de educagéao insu- Eq 50 inclusi junto aos profissionais da educacéo, ’ politicas publicas
ucacéo inclusiva e ; ; : i
4 ficiente ou inexistente . g: e em parceria com Estados e Munici- | ©) Verificar, junto a SECOM, possibili- Ministério da 3111212022 | Material informat g intersetoriais no
‘ormacéo profissio- ol ; aterial informativo produ-
em Doencas Raras gaop pios; dade de elaborar material informativo e Educacso. P dominio das do-

para ensino basico,

meédio e superior.

nal.

¢) Articular junto as universidades

possibilidades de ampliagdo do
conteudo referente a Doengas

Raras em cursos de graduagao

da area de educagao.

divulgagao junto aos profissionais de

educagao;

d) Propor formas de articulagéo para dis-
seminagdo do material informativo
junto aos profissionais de escolas

estaduais e municipais.

zido e divulgado;

Conhecimento sobre doen-
¢as raras junto aos profissio-
nais de escolas estaduais e

municipais disseminado.

encas raras e na
sua aplicacao.

(inciso I)
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CONTEXTOS QUE

AMEACAM A .
MINISTERIOS ENTREGAS E ART 2°DO
DIGNIDADE E OS ~ . . PRAZO DE
N° DIREITOS DAS TEMA OBJETIVOS ACOES DO COMITE RESPONSA- ENTREGA RESULTADOS DEC N° 10.558,
PESSOAS COM VEIS ESPERADOS DE 3/12/2020
DOENGCAS RARAS

a) Propor solugdes visando ampliar a) Realizar mapeamento dos cursos Mapeamento de cursos so-
a formacéao de profissionais da segu- ofertados no tema de Doencgas Raras; bre doengas raras realizado;
ridade social no tema Doencas Ra- b) Elaborar cursos especificos, se ne-
ras, com énfase aqueles que atuam cessario; Proposta de novos cursos
nos servigos de assisténcia social c) Verificar, junto &8 SECOM, possibili- especificos elaborada;
municipais e estaduais (CRAS e dade de elaborar material informativo e
CREAS), agéncias do INSS e outros divulgagédo junto aos profissionais da se- Material informativo produ-
poderes; guridade social, zido e divulgado;
b) Realizar campanhas informativas d) Propor formas de articulagéo para
. o . L - . Conhecimento sobre doen-
junto a esses profissionais, em par- disseminagao do material informativo
ceria com Estados, Municipios, junto aos profissionais de CRAS, Ministério da gas raras junto aos profissio- Estimular o de-
INSS, Judiciario e Legislativo. CREAS, INSS, Judiciario e Legislativo. Educagéo; nais de escolas estaduais e senvolvimento de

Formag&o de profissio- L . c) Propor solugdes visando ampliara | e) Levantar a base curricular ade- municipais disseminado; politicas publicas

s d idad Educagéo inclusiva e Ministério da Ci int torial
nais da seguridade so- 5 issionai Y 5 itaca issionai inistério da Ci- intersetoriais no
5 9 formacao profissio- formagéo de profissionais de saude quada a capacitagao dos profissionais 31/12/2022 Cursos em CRAS, CREAS e

cial insuficiente ou ine-

xistente.

nal.

no tema Doengas Raras;
d) Propor inciativas visando a qualifi-
cagao de profissionais de saude no

tema de Doengas Raras.

de saude responsaveis pelo diagndstico,
pelo tratamento e pelo aconselhamento
genético e dos profissionais responsa-
veis pela assisténcia continuada a pes-
soa com doenga rara e seus familiares;
f) Levantar as melhores praticas de
ensino atualmente aplicadas do assunto;
g) Propor a base educacional de for-
magao e especializagdo no tema doen-
cas raras;

e) Propor a realizagao de videoaulas de
educagao em doengas rara para profissi-

onais da saude;

dadania;

Ministério da Eco-

nomia.

Agéncias do INSS realiza-

dos.

Levantamento de base curri-

cular realizado;

Levantamento de melhores

praticas de ensino realizado;

Conteudo basico estabele-

cido a doencas raras;

Matrizes Curriculares Univer-

sitarias Propostas;

dominio das do-
encgas raras e na
sua aplicagao.

(inciso I)
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CONTEXTOS QUE

AMEACAM A .
MINISTERIOS ENTREGAS E ART 2°DO
DIGNIDADE E OS i . . PRAZO DE
N° TEMA OBJETIVOS ACOES DO COMITE RESPONSA- RESULTADOS DEC N° 10.558,
DIREITOS DAS ENTREGA
VEIS ESPERADOS DE 3/12/2020
PESSOAS COM
DOENCAS RARAS
Ministério da Mu-
Iher, da Familia e

a) Prover a pessoa com doenga rara dos Direitos Hu-

e seus familiares informagdes ade- a) Propor diretrizes visando informar manos;

quadas sobre sua condigao; adequadamente as pessoas com doen-
Informac&o insuficiente b) Aperfeigoar o conhecimento exis- cas raras sobre sua condig&o Casa Civil; Propostas de diretrizes de in- Estimular o de-
ou de qualidade limi- tente nos servigos que acolhem pes- b) Insergéo de informagdes de georrefe- formacao elaboradas. senvolvimento de
tada a pessoa com do- soas com doengas raras no ambito renciamento dos centros de doengas ra- Ministério da Sa- politicas publicas

6 enca rara e a seus fa- Acesso a informa- do SUS; ras no aplicativo Conecte SUS ude; 3111212022 Material informativo produ- intersetoriais no

miliares sobre sua con- | ¢&o. c) Propor solucdes para aumentara | c) Disponibilizagéo de informagdes atu- zido e divulgado; dominio das do-
dicdo de saude. inclusdo e a permanéncia das pes- alizadas aos cidadaos sobre os servigos Ministério da engas raras e na

soas com Doengas Raras no mer- prestados pelos centros de referéncia Educacéo; Conhecimento sobre doen- sua aplicagio.

cado de trabalho.
d) Ampliar a divulgagéo dos centros
de doengas raras em parceria com

estados e municipios.

brasileiros em doencas raras no aplica-
tivo Conecte SUSD, em parceria com o
DATASUS/MS

Ministério da Eco-

nomia;

Ministério da Ci-

dadania.

¢as raras junto aos profissio-

nais de saude disseminado.

(inciso I)
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CONTEXTOS QUE

AMEACAM A .
MINISTERIOS ENTREGAS E ART 2°DO
DIGNIDADE E OS - . . PRAZO DE
N° TEMA OBJETIVOS ACOES DO COMITE RESPONSA- RESULTADOS DEC N° 10.558,
DIREITOS DAS ENTREGA
VEIS ESPERADOS DE 3/12/2020
PESSOAS COM
DOENGCAS RARAS
a) Mapear as prioridades de P, D&l em
doengas raras.
b) Apoiar centros e redes de P, D& |
que envolvam tecnologias aplicadas as
doengas raras
a) Fomentar iniciativas, projetos, c) Fomentar projetos de Pesquisa, De-
chamadas. centros e redes de Pes- senvolvimento e Inovagao que tenham
quisa cientifica, desenvolvimento tec- como foco o desenvolvimento de novas
nolégico, inovagdo com foco solu- abordagens terapéuticas, incluindo o de- Ministério da Ci- Chamadas publicas de fo-
¢des com novas abordagens terapéu- senvolvimento de: (1) terapias avanca- éncia, Tecnologia mento em P. D & | Estimul d
) . . . , stimular o de-
Eetud . ticas, adaptagbes de formulagdes | 9@Si(2) reposicionamento de farmacos; | o | oyacses: Nimento d
studos, pesquisas e S micas inal. senvolvimento de
. - pesd j Pesquisa cientifica, medicamentosas e produtos para sa- | (3) Novas plataformas tecnolégicas inclu Redes e centros fortaleci i bl
inovagdes para doen- ; ; AN - oliticas publicas
¢ .p ot desenvolvimento tec- | Ude, rastreamento e diagnéstico, so- | nd0 biobancos, ciéncia de dados, tecno- | \inisterio da Mu- g p torcet p. ]
as raras insuficientes, ; it PP _ 0s intersetoriais no
7 |° nologico, inovacdo e | lucdes para superagdo de desafios | |09ias assistivas, e reabilitagdo. (4) tec- | o1 4a Familia e 31/12/2022

e de qualidade limitada
ou que geram produtos

de acesso limitado

estudos sobre doen-

cas raras.

enfrentados.

b) Fomentar pesquisas com vistas
ao desenvolvimento de agdes volta-
das a garantia de direitos e qualidade
de vida das pessoas com doengas ra-
ras na triagem neonatal, forneci-
mento de medicamento, ,tratamen-

tos, reabilitacéo e adaptagodes.

nologia farmacéutica e novas apresenta-
coes;..

d) Fomentar projetos e estudos de Pes-
quisa, Desenvolvimento e Inovagéao que
tenham como foco rastreamento, diag-
nostico e marcadores progndsticos em
doengas raras, incluindo: desenvolvi-
mento de insumos e aprimoramento de
técnicas biomoleculares, bioinformatica,
sequenciamento gendmico e algoritmos
de aprendizagem de maquina, estudos
epidemioldgicos e de associagdo genod-

tipo/ fendtipo.

dos Direitos Hu-

manos;

Ministério da Sa-

ude.

Desenvolvimento de tecno-
logias nacionais no ambito

das doencgas raras

dominio das do-
encas raras e na
sua aplicacao.
(inciso 1)
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CONTEXTOS QUE

AMEACAM A .
DIGNIDADE E 0S MINISTERIOS PRAZO DE ENTREGAS E ART 2°DO
N° TEMA OBJETIVOS AGOES DO COMITE RESPONSA.- RESULTADOS DEC N° 10.558,
DIREITOS DAS ENTREGA
PESSOAS COM VEIS ESPERADOS DE 3/12/2020
DOENGCAS RARAS
Ministério da Sa-
ude;
Ministério da Eco-
: NS nomia;
Os conceitos de doen- a) Realizar levantamento de definigdes Apresentar pro-
gas raras adotados po- de doengas raras para além das adota- posta de defini-
q . q q Avaliar se as definicdes de doengas das pelo Brasil: Ministério da Mu- Levantamento realizado; ~ d
em néo ser adequado ’ ao para doengas
) .q. Conceito de doengas raras atualmente adotadas pelo Bra- Iher, da Familia e saop ¢
8 a realidade brasileira, 31/12/2023 raras a ser ado-

excluindo ou incluindo
condigbes indevida-

mente.

raras.

sil sdo adequadas e propor altera-

¢oes, se necessario.

c) Avaliar se ha necessidade de altera-
¢ao nas definigdes atualmente adotadas
e, caso necessario, propor nova defini-

¢ao de doengas raras.

dos Direitos Hu-

manos;

Ministério da Ci-

dadania;

Ministério da

Educagéo.

Nova definigéo, se perti-
nente, proposta.

tada em ambito
nacional. (inciso
1)}




CONTEXTOS QUE

AMEACAM A .
¢ MINISTERIOS ENTREGAS E ART 2°DO
DIGNIDADE E OS ~ . . PRAZO DE
N° DIREITOS DAS TEMA OBJETIVOS ACOES DO COMITE RESPONSA- ENTREGA RESULTADOS DEC N° 10.558,
VEIS ESPERADOS DE 3/12/2020
PESSOAS COM
DOENGCAS RARAS
a) Levantar as necessidades técnicas e
Estud lacionai materiais para a criagdo de um banco
studos populacionais
bop de dados unificado sobre a populagao o
de mapeamento das ) Ministério da Sa- Formular estraté-
com doengas raras e sobre a tecnologia . .
pessoas com doengas a) Articular formas de criar uma assistiva disponivel para atendimento a tde; gfas paraa co-
raras insuficientes ou base de dados unificada: esse grupo: leta, o processa-
de qualidade limitada ; il ; P ' Ministério da Ci- mento, a sistema-
d Base de dados/ Ca- b) Disponibilizar e difundir informa- b) Definir a responsabilidade pela ges- Base de dados unificada im-
9 no Brasil-e falta de di- dadania; 31/12/2023 tizagao e a disse-

fusdo-de informacgdes
consolidadas sobre
tecnologia assistiva
disponivel e seus for-

necedores.

dastro Unico.

¢des sobre tecnologia assistiva dis-

ponivel e seus fornecedores/desen-

volvedores.

tdo e operacgao do banco de dados unifi-
cado;

c) Planejar a coleta e processamento
das informagdes componentes do banco
de dados unificados;

d) Iniciar a implantagao do banco de da-

dos unificado.

Ministério da Ci-
éncia, Tecnologia

e Inovagoes.

plementada.

minagao de infor-
magoes sobre
doencgas raras.

(inciso IV)
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NO

CONTEXTOS QUE
AMEACAM A
DIGNIDADE E OS
DIREITOS DAS
PESSOAS COM
DOENCAS RARAS

TEMA

OBJETIVOS

AGOES DO COMITE

MINISTERIOS
RESPONSA-
VEIS

PRAZO DE
ENTREGA

ENTREGAS E
RESULTADOS
ESPERADOS

ART 2° DO
DEC N° 10.558,
DE 3/12/2020

10

Cobertura insuficiente
no territorio para aten-
dimento adequado e
especifico a diversi-
dade de doengas ra-

ras.

Pontos de atencéo e
servigos especializa-

dos.

a) Apoiar a criagéo e a sustenta-
bilidade de rede entre os servigos
especializados, hospitais de refe-
réncia, hospitais universitarios,
profissionais da area e pontos de
atengao as pessoas com doengas

raras.

a) Levantar os 6bices para a integragéo
plena e permanente dos pontos de aten-
¢ao as pessoas com doengas raras;

b) Planejar as estratégias de integragéao
entre os pontos de atengéo as pessoas
com doengas raras;

c) Levantar recursos e custos necessa-
rios a integragao e sustentabilidade de
servigos de saude, com vistas ao aten-
dimento integral de pessoas com doen-
¢as raras;

d) Elaborar projetos de integragdo dos
pontos de atengao as pessoas com do-
engas raras e promover discussoes so-
bre implementacao e sustentabilidade
dos mesmos com os setores publicos
responsaveis por sua implementagao;
e) Apoio, implementagéo, fomento e
atualizagédo de Centros e Redes Nacio-
nais de pesquisa, desenvolvimento e
inovacao na area de Tecnologias para

Doencas Raras.

Ministério da Mu-
Iher Familia e Di-

reitos Humanos;

Ministério da Sa-
ude;

Ministério da Ci-
éncia, Tecnologia

e Inovagoes;

Ministério da Eco-

nomia;

Ministério da Ci-
dadania;

Ministério da
Educacgéo.

31/12/2025

Propostas de integragéo en-
tre os pontos de atencao as
pessoas com doengas raras
elaboradas.

Incentivar a atua-
¢ao em rede dos
centros especiali-
zados, dos hospi-
tais de referéncia
e dos demais lo-
cais de atendi-
mento as pes-
soas com doen-
cas raras da rede
publica. (inciso
V)
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NO

CONTEXTOS QUE
AMEACAM A
DIGNIDADE E OS
DIREITOS DAS
PESSOAS COM
DOENCAS RARAS

TEMA

OBJETIVOS

AGOES DO COMITE

MINISTERIOS
RESPONSA-
VEIS

PRAZO DE
ENTREGA

ENTREGAS E
RESULTADOS
ESPERADOS

ART 2° DO
DEC N° 10.558,
DE 3/12/2020

11

Riscos ao abasteci-
mento continuo de me-
dicamentos e demais
produtos necessarios
ao tratamento e bem-
estar das pessoas com

doengas raras.

Tratamento medica-

mentoso.

a) Propor estratégias e solugbes
em potencial para mitigar e superar
0s riscos ao abastecimento conti-
nuo de medicamentos e produtos
para a saude necessarios ao trata-
mento e bem-estar das pessoas
com doengas raras;

b) Propor estratégias inovadoras
para a incorporagao de novas tec-
nologias no SUS, com vistas ao
atendimento de pessoas com doen-
¢as raras.

c) Buscar propostas e alternativas
de financiamento sustentavel para
acesso das pessoas com doengas
raras aos medicamentos, insumos
e terapias inovadoras incorporadas
no SUS.

d) Promover agdes de advocacy,
de forma continuada, ao financia-
mento do tratamento de pessoas
com DR

a) Monitorar falta de Medicamentos;
b) Identificar e consolidar riscos ao
abastecimento continuo e adequado
de medicamentos;

c) Propor estratégias e solugbes em

potencial de mitigagao e superagéo.

Ministério da Sa-

ude;

Ministério da Eco-

nomia;

31/12/2026

Acesso as tecnologias incor-
poradas para doengas raras

assegurado.

Incentivar a atua-
¢ao em rede dos
centros especiali-
zados, dos hospi-
tais de referéncia
e dos demais lo-
cais de atendi-
mento as pes-
soas com doen-
cas raras da rede
publica. (inciso
V)
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Siglas

o AE - Atencao Especializada

e AES - Atencgéao Especializada a Saude

e ANVISA - Agéncia Nacional de Vigilancia Sanitaria

o APS - Atencao Primaria em Saude

e CER - Centros Especializados em Reabilitagdo

e CONITEC - Comissao Nacional de Incorporagao de Tecnologias no SUS
e PNTN - Programa Nacional de Triagem Neonatal

e PTS - Projetos Terapéuticos Singulares
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e RAS - Rede de Atencao a Saude
e RCPD - Rede de Cuidados da Saude da Pessoa com Deficiéncia
e SAES - Secretaria de Atencao Especializada a Saude

e SUS - Sistema Unico de Saude
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Glossario

¢ Linha de Cuidados — proposta de organizacao do sistema de saude visando garantir um cuidado
integrado e continuado, com o objetivo de atender as necessidades de saude do usuario do SUS
em sua integralidade

¢ Rede de Atengao a Saude — é definida como os arranjos organizativos de agbes e servigcos de
saude, de diferentes densidades tecnoldgicas, que integradas por meio de sistemas de apoio
técnico, logistico e de gestdo, buscam garantir a integralidade do cuidado

¢ Diretrizes — sao documentos norteadores das melhores praticas a serem seguidas por profissionais
de saude e gestores, sejam eles do setor publico ou privado da saude.

¢ Fluxo assistencial — refere-se a producao de cuidado ao contemplar as necessidades de saude
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dos usuarios

¢ Regulacao de Sistemas de Saude —tem como objeto os sistemas municipais, estaduais e nacional
de saude, e como sujeitos seus respectivos gestores publicos, definindo a partir dos principios e
diretrizes do SUS, macrodiretrizes para a Regulacédo da Atencao a Saude e executando acgbes de
monitoramento, controle, avaliagdo, auditoria e vigilancia desses sistemas;

¢ Regulacao da Aten¢ao a Saude — agao exercida pelas Secretarias Estaduais e Municipais de
Saude, conforme pactuacao estabelecida no Termo de Compromisso de Gestdo do Pacto pela
Saude; tem como objetivo garantir a adequada prestacao de servigos a populagéo e seu objeto é a
producgao das a¢des diretas e finais de atenc¢ao a saude, estando, portanto, dirigida aos prestadores
publicos e privados, e como sujeitos seus respectivos gestores publicos, definindo estratégias
e macrodiretrizes para a Regulagédo do Acesso a Assisténcia e Controle da Atengao a Saude,
também denominada de Regulagado Assistencial e controle da oferta de servicos executando
acdes de monitoramento, controle, avaliagao, auditoria e vigilancia da atencao e da assisténcia a
saude no ambito do SUS; e

¢ Regulacido do Acesso a Assisténcia — também denominada regulagédo do acesso ou regulagao
assistencial, tem como objetos a organiza¢do, o controle, o gerenciamento e a priorizagdo do
acesso e dos fluxos assistenciais no ambito do SUS, e como sujeitos seus respectivos gestores
publicos, sendo estabelecida pelo complexo regulador e suas unidades operacionais e esta
dimensao abrange a regulagao médica, exercendo autoridade sanitaria para a garantia do acesso
baseada em protocolos, classificagcao de risco e demais critérios de priorizagao.

e Cuidados continuos ou continuados — conjunto de intervengbes sequenciais que visam
garantir a continuidade da assisténcia a saude e a integralidade do cuidado, mediante avaliagao
e coordenagdo do processo terapéutico (gestdo do cuidado) e o planejamento da transigdo de
cuidados entre diferentes pontos de assisténcia.

e Acodes integradas em saude — conjunto de acgdes educativas, preventivas, de diagnostico,
tratamento e recuperacao que tinham por objetivo a melhoria de vida da populagao.

¢ Projetos Terapéuticos Singulares — conjunto de propostas de condutas terapéuticas articuladas
para um individuo, uma familia ou um grupo, provenientes da discusséo coletiva de um caso por
uma equipe interdisciplinar, com apoio matricial quando necessario.
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Referéncia e contrarreferéncia — Articulagao operacional entre os servigos da rede de atencao
a saude, de modo que as distintas intervengbes em saude, em seus diferentes niveis de
complexidade, sejam ofertadas ao usuario de forma continua.

Credenciamento de servi¢go — é o ato do respectivo Gestor Municipal, Estadual ou do Distrito
Federal que antecede a habilitacdo do estabelecimento de saude para prestar servigo na area de
Alta Complexidade, de acordo com os critérios especificos em cada portaria de habilitacéo.

Habilitagao de servigo — processo no qual o Gestor Federal, no caso o Ministério da Saude, ratifica
a contratualizacao dos Pontos de Atencdo do Componente Atencéo Especializada, observadas as
responsabilidades definidas em diretrizes publicadas em portarias especificas.

Servicos de Referéncia em Doengas Raras — é o servigo de saude que possui condigbes
técnicas, instalacdes fisicas, equipamentos e recursos humanos adequados a prestacdo da
atencao especializada para pessoas com doengas raras pertencentes a, no minimo, dois eixos
assistenciais

Servicos de Atencao Especializada em Doencas Raras — é o servigo de saude que possui
condigbes técnicas, instalacdes fisicas, equipamentos e recursos humanos adequados a prestagao
da atencéao especializada em uma ou mais doencas raras.
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1.Apresentacao

O Sistema Unico de Saude (SUS) dispde de uma politica publica voltada para Atengéo Integral as
Pessoas com Condi¢des Raras, disposta atualmente na PORTARIA DE CONSOLIDACAO N° 2, em
seu Anexo XXXVIII. O presente documento tem por objetivo a divulgacdo de informagbes sobre a
linha de cuidados as pessoas com condigdes raras na Rede de Atencéo a Saude (RAS), em sua visao
geral. Foram sumarizadas informagdes referentes ao fluxo assistencial e a regulagdo dos servigos
de saude habilitados junto ao SUS. Trata-se de uma atualizagao de informagdes relativas ao cuidado
das pessoas com condigbes raras, presentes nas Diretrizes para Atencao Integral as Pessoas com
Condicdes Raras no Sistema Unico de Saude, documento publicado em 2014. Esta ac&o é necessaria
e pertinente a légica do ciclo de vida das politicas publicas estabelecidas pelo Ministério da Saude e a
agenda estratégica do Governo Federal, que visa melhoria nas Diretrizes Normativas.
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2.Contexto

As Doencas Raras sdo um conjunto diverso de condigbes patologicas geralmente crénicas, de
baixa frequéncia na populagcdo em geral que, quando agrupadas, tornam-se expressivas em termos
de contingente de pessoas afetadas (Figura 1). Compdem este grupo de doengas as anomalias
congénitas, os erros inatos do metabolismo, os erros inatos da imunidade, as deficiéncias intelectuais,
entre outras doencgas, € a maioria possui algum tipo de componente genético. Outras etiologias podem
estar associadas, como os fatores nutricionais, os fatores ambientais, os medicamentos, os agentes
teratogénicos, por exemplo. O numero total de doengas raras é de dificil determinagao, mas estima-se
gue haja pelo menos 6.000 doencgas raras em todo o mundo. Algumas tém ocorréncia restrita a grupos
familiares ou individuos, sendo consideradas ultrarraras.

Especialistas recentemente analisaram os dados epidemioldégicos disponiveis no banco de dados
Orphadata/Orphanet, um repositério global de informacdes sobre doencgas raras, e estabeleceram
estimativas de prevaléncia com base em dados de literatura e registros de pacientes (NGUENGANG
WAKAP, 2020). Determinaram que havia informagdes sobre 6172 doengas raras unicas. Destas,
cerca de 70% tinham algum fator genético envolvido e 70% afetavam criangas. Um grande numero
das doencas raras cadastradas na base de dados poderia ser considerado ultrarrara (prevaléncia de
<1/1000000). E, cerca de 150 doengas raras compunham um grupo de maior impacto na populagéo,
por serem mais prevalentes. Fazendo uma estimativa que consideram “conservadora e baseada em
evidéncias”, estabeleceram que, a depender da localidade, de 3,5 a 5,9% das pessoas em todo mundo
poderiam ser afetadas por alguma doenca rara, o que equivale a 263 a 446 milhdes de pessoas.

Numa perspectiva assistencial, as Doencas Raras podem ser compreendidas enquanto condi¢des
cronicas complexas’. Estas condi¢des tém sido definidas como aquelas que tém duragdo maior que 12
meses, que afetam um 6rgao ou sistema de forma grave, que requerem atengdo e acompanhamento
especializado, que estao fora de perspectiva de cura e que tém alto custo e impacto para as pessoas
afetadas, para as familias e para os sistemas de saude. Seu acompanhamento perpassa todos os
niveis de atengao de saude.

Deve-se destacar, que a adocédo do termo “doencas raras” é decorrente da histérica demanda de
pessoas e familia afetadas por reconhecimento de suas condicbes e acesso a cuidados de saude.

1 Podem existir Doengas Raras que cursam com quadros agudos.
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Ha uma diversidade de reflexdes na literatura das ciéncias sociais em saude que destacam o papel
do ativismo e do engajamento de organizagdes de pacientes. Mas, € um assunto no qual conflitos de
interesses, discussdes sobre limites de evidéncias cientificas de tratamentos, demandas judiciais e
outras questdes técnicas e bioéticas sao frequentemente evocados, o que acaba por requerer do gestor
uma avaliagdo parcimoniosa das demandas por incorporagdo de tecnologias em saude especificas
para cada doenga rara.

Outro ponto importante é que o uso do termo Doenca Rara pode induzir o gestor a uma compreensao
paradoxal das necessidades assistenciais da populagao afetada. A ideia de raridade pode gerar a
falsa impressao de “nédo importancia” em termos de magnitude do problema de saude. Uma avaliagao
geral dos indicadores de mortalidade ou morbidade provenientes dos sistemas de informacao do SUS
demonstra que alguns grupos de doencgas raras ja se encontram entre as primeiras causas de internacao
ou de desfechos negativos entre criangas de zero a cinco anos. Soma-se ao quadro a ja referida
judicializacao visando a obtengdo de medicamentos ndo padronizados no componente especializado
da assisténcia farmacéutica e que n&o estdo incorporados ao rol de tecnologias disponibilizadas pelo
SUS. Também é frequente a intervencao judicial visando garantir internacdo hospitalar ou cuidados
intensivos. As questdes anteriormente descritas evidenciam a necessidade de dar ampla compreensao
aos gestores sobre o contexto assistencial as Doengas Raras, ressaltando sua sobreposi¢ao com os
cuidados em saude das condigdes crénicas e com as politicas de saude voltadas as pessoas com
deficiéncia.

o . Apresentam necessidades
Doengasraras sao condigoes - .
L ] Se apresentam, de modo geral, assistenciais complexasem
geralmente crdnicas e de baixa - g - A,
P - como condigoes progressivas, termosde diagnostico,
frequéncia na populagaoem ) - :
eral degenerativas e incapacitantes tratamentoou
g acompanhamento
Necessitam de cuidados Podem causar elevado -
. e - - . Constituem um grupo
continuos e agoes transversais, sofrimentoclinicoe -
ST ] - T numeroso e diverso de
multidisciplinares e psicossocial para os individuos g ;
- o o condigoes de saude
multiprofissionais e familias

Figura 1: Caracteristicas gerais das doencas raras

O reconhecimento temporaneo ou precoce de uma doencga rara permite que agdes adequadas
sejam adotadas pelas equipes de saude, reduzindo o risco de intercorréncias graves ou melhorando
0 prognoéstico e a expectativa e qualidade de vida das pessoas afetadas. Investimentos em acobes
de prevencao, de triagem neonatal ou de capacitacdo para identificacdo de sinais de alerta sao
estratégias que tém sido implementadas por varios paises. De modo geral, envolvem as equipes de
atencao primaria em saude em articulagdo com as equipes de servigos especializados, conforme a
necessidade dos casos.
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Outro aspecto importante das doencas raras € seu curso geralmente crénico (ainda que haja formas
ou episddios agudos), com formas progressivas, quadros degenerativos e risco de lesdes e sequelas
permanentes que podem resultar em incapacidade.

As necessidades assistenciais das pessoas ou familias acometidas por estas doencgas sdo complexas
em termos de diagnéstico, tratamento e acompanhamento. Nesse sentido, estas doengas compartilham
caracteristicas assistenciais com outras condi¢cdes cronicas. O estabelecimento de cuidados continuos
e agdes integradas, multidisciplinares e multiprofissionais tém se demonstrado o modo mais eficaz
para lidar com o curso dessas doencgas. Ha, de modo geral, elevado sofrimento fisico e psicossocial
decorrente dessas complexidades e das mudancgas nas dinamicas sociais e familiares que ocorrem em
funcdo da necessidade de longas internagdes ou de cuidado domiciliar intensivo.

As doencas raras podem ter tempos de manifestagao diversos. Algumas tém manifestagao precoce,
afetando o desenvolvimento somatico ou mental das criancas. Como resultado, sdo necessarias acoes
de estimulacao precoce, de reducao de episddios agudos e de orientacao de cuidados as familias. E ha
aquelas de manifestacao tardia, que podem ocorrer na infancia ou na vida adulta, nas quais a doenca
de base genética, por exemplo, é progressiva e cumulativa. Em ambas as situagdes, podem existir
quadros clinicos com prognéstico incerto, o que significa que os sistemas de saude devem ter medidas
para oferecer o cuidado nestes casos e a adequada orientagido as pessoas e suas familias. E se tém
verificado avancos em termos de tratamentos multidisciplinares que tém aumentado a expectativa e a
qualidade de vida dessas pessoas.

Nos ultimos anos, as doengas raras tém ganhado maior visibilidade. Primeiro, em decorréncia de um
fendmeno social e comunicacional. As redes sociais na internet tém permitido a veiculagado de casos e
a organizagao de grupos de pessoas com as mesmas doencas, o que tem expandido o conhecimento
da populagao. Segundo, em decorréncia de mudangas na capacidade diagndstica, particularmente no
campo da biologia molecular, assim como em fungao das mudancas no perfil de saude da populacéo.
Os exames moleculares tém sido incorporados as rotinas clinicas e os custos de realizagdo tém
decrescido. Neste sentido, sdo necessarias medidas estratégicas de gestdo para permitir o adequado
acolhimento nos niveis de atengdo do SUS. Por fim, ha uma questdo mercadoldgica relacionada
ao desenvolvimento e pressao para incorporagcdo ao SUS de medicamentos bioldgicos e terapias
avangadas, de modo geral, de alto custo. Deve-se recordar que existem normativas sobre o registro e
a incorporacgao de novas tecnologias no SUS e que estabelecem processos coordenados pela ANVISA
e pela CONITEC.

E necessario destacar também que muitas doengas raras requerem cuidado por especialistas de
diferentes perfis. Em decorréncia da prevaléncia de doencas genéticas, ha um importante papel
atribuido aos profissionais geneticistas, que podem apoiar o adequado diagnéstico, orientar condutas
e fazer o aconselhamento genético. As demandas assistenciais dessas pessoas também podem ser
por cirurgias, por estimulacao e reabilitacdo, por orientagdo nutricional e pelo uso de tecnologias
assistivas na sua rotina diaria, entre outras intervencdes. Nesse sentido, € importante que haja um
trabalho coordenado de equipes da atencdo primaria em saude (APS) e da atengao especializada
a saude (AE) para remover barreiras assistenciais, para planejar os cuidados integrados, para uma
efetiva assisténcia e cuidados.

O Ministério da Saude, por intermédio da Secretaria de Atencao Especializada a Saude (SAES), tem
promovido a articulagao entre suas diferentes areas técnicas que apresentam iniciativas ou interfaces
no cuidado a saude das pessoas com doencgas raras. Nesta perspectiva, surge a necessidade de
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atualizar informacdes sobre as ag¢des de gestdo que podem melhorar o fluxo assistencial ou ajudar no
planejamento de medidas que promovam o diagndstico oportuno e os cuidados de saude adequados
as pessoas com doencas raras.

3.Politica Publica Integrada

Instituida por meio da Portaria GM/MS n° 199/2014 incluida na Portaria de Consolidagédo n° 2/2017,
a Politica Nacional de Atencao Integral a Saude das Pessoas com Doengas Raras esta voltada para
a inclusao, acolhimento e cuidado das pessoas com enfermidades raras em toda a rede de servigos
do Sistema Unico de Saude (SUS) e tem como objetivo reduzir a morbimortalidade e contribuir para a
reducéo das manifestacdes secundarias. Visa a melhoria da qualidade de vida das pessoas, por meio
de acbes de promocgao, prevencao, detecgao precoce, tratamento oportuno, redugao de incapacidade
e cuidados paliativos.
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O modelo de atencdo a saude proposto para as pessoas com doencas raras se estabelece sobre
pressupostos como a integralidade assistencial e a qualidade, a efetividade e a humanizacédo do
cuidado, tendo sido estruturado para ter abrangéncia transversal as redes tematicas prioritarias do
SUS. Hoje, estas redes sdo:

e Rede de Atencdo a Saude das Pessoas com Doencas Croénicas;
e Rede de Cuidados da Saude da Pessoa com Deficiéncia;

¢ Rede de Atencéo as Urgéncias e Emergéncias;

¢ Rede de Atencao Psicossocial; e

¢ Rede Cegonha.

A integracao destas redes e de seus pontos de aten¢do a saude conforma uma rede integrada com
multiplas portas de entrada. Esta Rede de Atengdo a Saude dispbe dos elementos fundamentais
para atencao as diferentes necessidades e manifestagcbes das pessoas com condigdes raras. A linha
que permite a integragdo dos cuidados (Figura 2), articula recursos, condutas e tecnologias, entre
outros elementos, permitindo a montagem de um fluxo assistencial que abrange as necessidades
do usuario, em sinergia com a capacidade instalada do SUS, no sentido de garantir a integralidade
e a transversalidade assistencial, tdo importante para os processos de cogestdo, que promovem a
ampliacdo da saude com qualidade.

De forma transversal aos pontos de atencao, é imperativo o estabelecimento de Projetos Terapéuticos
Singulares (PTS) como forma de prover e gerir os cuidados. O PTS, em conjunto com as estratégias
de acolhimento ao longo da rede e com os protocolos e diretrizes, permite a organizagao da atengao a
saude por meio de processos dindmicos voltados para um fluxo de assisténcia de forma ampla e nao
hospitalocéntrica ou organizada exclusivamente ao redor de tratamento medicamentoso.
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Figura 2: Jornada assistencial da pessoa com doenga rara

A proposta de estruturagdo das dindmicas de cuidado das pessoas com doencas raras na Rede de
Atencao a Saude deve refletir as necessidades identificadas no fluxo assistencial dessas pessoas.
Pode-se sumarizar um conjunto de necessidades frequentemente reportada pelos pacientes (Figura
3). De modo geral, as demandas se relacionam ao acesso a informagéo (tanto para os usuarios dos
sistemas de saude quanto para os profissionais da assisténcia), a oportunidade e a temporalidade do
diagndstico, a légica dos cuidados centrados no paciente e ao fornecimento de algumas tecnologias
em saude.

Figura 3: Necessidades assistenciais das pessoas com doengas raras

Numa perspectiva de organizagao da assisténcia, as demandas podem ser:

e O acompanhamento pré-natal e avaliagdo de risco de nascidos vivos com anomalias congénitas,
mais ag¢des de aconselhamento familiar e genético, quando pertinentes;
¢ A adequada identificagdo de alteragdes anatdmicas ou funcionais nas consultas que se seguem

ao nascimento, com a realizacao de “teste do pezinho”, “teste da orelhinha”, “teste do olhinho” e
“teste da linguinha”, entre outras rotinas estabelecidas;
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¢ O apoio ao aleitamento, com observacao das possiveis dificuldades nutricionais;
¢ Aldentificagdo de quadros sindrébmicos ou neurolégicos; e

¢ O reconhecimento das altera¢des no desenvolvimento infantil (atraso de fala, alteragées motoras,
padrdes alterados de crescimento etc.).

Estas agdes se somam as necessidades assistenciais mais complexas, em casos de episédios agudos
ou emergenciais, como suporte ventilatorio, intervengdes cirurgicas, cuidado domiciliar, etc.

4.Linha de Cuidados as Pessoas com Condi¢coes Raras

Toda linha de cuidados é concebida para representar os fluxos assistenciais estabelecidos e oportunos,
permitindo que o cuidado prestado atenda as demandas do usuario em suas necessidades de saude
(Figura 4). De modo geral, este trajeto é a representacdo esquematica do caminho percorrido pelo
paciente na rede de atencdo a saude, com a demonstragdo dos segmentos que dela participam, bem
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como as atividades de setores de assisténcia social ou de outros setores de suporte individual ou
familiar.

Instrumento de apoio as Redes

Ordena o fluxo assistencial, integra e articula todos os
pontos de atengdo a salde

Estabelece as intervencoes a serem realizadas em cada
ponto de atencdo, envolvendo a promogao, prevencao,
tratamento, reabilitacdo e cuidados paliativos

Figura 4: Caracteristicas gerais de uma linha de cuidados

Este trajeto assistencial permite que os gestores dos SUS e dos servigos de saude consigam organizar
fluxos, coordenando todo processo de trabalho das equipes engajadas e, por conseguinte, garantindo
o adequado funcionamento dos servicos no atendimento aos pacientes. Toda linha de cuidados
deve prever as estratégias de acolhimento e de transferéncia de cuidado, bem como deve assumir
uma perspectiva de qualificagdo da assisténcia. Algumas das etapas podem ser protocolares e ja
estabelecidas por politicas de saude ou resolugdes especificas. E sempre oportuno recordar que a
visdo estratégica global dos componentes da linha de cuidados pode apoiar o planejamento de agbes
para sua implementagao e adequacgao.

O escopo da linha de cuidados as pessoas com doencgas raras pode ser encontrado na Portaria GM/
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MS n° 199/2014, incluida na Portaria de Consolidagao n° 2/2017:

Art. 13. A linha de cuidado da atengcdo aos usuarios com demanda para a
realizacdo das acdes na Politica Nacional de Atencéo Integral as Pessoas com
Doencgas Raras € estruturada pela Atengcdo Basica e Atengcdo Especializada,
em conformidade com a RAS e seguindo as Diretrizes para Atengéo Integral as
Pessoas com Doengas Raras no SUS.

A organizagao do cuidado no SUS para as pessoas com doengas raras segue a mesma logica das
demais redes, com o estabelecimento de agdes de referéncia e contrarreferéncia entre a Atencao
Primaria a Saude (APS) e a Atengéo Especializada a Saude (AE) (Figura 5).

— Porta de enfrada preferencial

—  Atengdo Primaria a Saude Coordenacédo dos cuidados

— Atencéo continua

Pontos de atencido com
p—l diferentes densidades
tecnologicas.

Acles e semvicos especializados
1 Atencio Especializada a Saude ambulatoriais e hospitalares,
e de urgéncia e emergéncia.

Linha de Cuidado

Apoio e matriciamento dos
— servicos da Atencéo
Priméria a Salde

Figura 5: Estrutura da linha de cuidados segundo niveis de atengdo em saude.

Embora também se possa dar de outras formas, a APS deve ser a porta de entrada para o paciente
com suspeita de doencas raras. E importante salientar que a maior parte das doengas raras acomete
criangas. Desta forma, o acompanhamento pré-natal, a suplementagao vitaminica para gestante e a
adequada vacinagao, entre outras a¢des, podem ser preventivas ou de detecgao de algumas doencas.
Um grande conjunto de doengas raras sdo afec¢des congénitas que impactam na saude do bebé
em seus primeiros dias de vida, o que pode requerer encaminha-lo para um servico especializado.

Uma politica importante neste contexto € o Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN), capaz
de identificar um conjunto de doengas raras que afeta precocemente a saude de criangas, que foi
incorporada ao Sistema Unico de Saude (SUS) no ano de 1992 (Portaria GM/MS n° 22, de 15 de
janeiro de 1992, incluida na Portaria de Consolidagao n°® 5/2017). O “teste do pezinho” é compulsério

Ministério da
\‘ Saude

(2]}
@®
—
©
o
(2}
(1)
O
C
(0}
O
a
S
o]
(&]
(2]}
@®
(e}
[}
(%2}
[0}
o
o
©
@®
ie]
=}
(@)
[0}
©
(4]
A=
=
—




para todos os recém-nascidos vivos e abrange um conjunto de seis doengas. O PNTN encontra-se
em processo de expansao, previsto em fases, e o exame cobrira cerca de 14 grupos de doencas,
podendo triar mais de 50 diferentes alteragdes genéticas associadas a enfermidades descritas e que
sdo trataveis.

De modo geral, a primeira consulta de um recém-nascido se da em uma Unidade Basica de Saude
(UBS). Durante este primeiro contato, recomenda-se a da coleta da amostra de sangue para o “teste
do pezinho”, lembrando que este procedimento deve ser realizado entre o 2° e 7° dias de vida. Caso
o resultado do teste do pezinho seja sugestivo para alguma das doencas triadas, o paciente devera
ser encaminhado via regulagao assistencial para uma consulta com um especialista na atengao
especializada a saude para investigacao.

Outras doencas e condicbes podem ser monitoradas mediante coleta sistematica de informacoes
da caderneta da crianga no curso dos seus atendimentos pelas equipes de saude da familia ou
no acompanhamento regular do desenvolvimento da crianga. Em certas circunstancias, pode ser
relevante o relato da mae ou do cuidador acerca de infeccdes de repeticao, problemas alimentares
ou alteragdes cognitivas ou motoras.

Ainda na APS, o apoio pode se dar via estimulo de adesao aos tratamentos ou mesmo via suporte
aos cuidados domiciliares. Nao € incomum que as condi¢des raras sejam acompanhadas de alguma
deficiéncia, o que significa que deve haver sinergia de a¢gdes com os servigos de reabilitacdo. Existem
inumeros exemplos de agdes pertinentes a APS.

No caso de adultos ou idosos, se houver suspeita, clinica ou laboratorial, o usuario deve ser regulado
para os pontos da atencao especializada (média ou alta complexidade), para seguir a investigacao
com especialista.

Na Atencao Especializada a Saude, no nivel secundario do SUS, o paciente sera avaliado pelo
médico especialista a fim de complementar a investigagao diagnodstica com confirmagédo ou néo da
doenca rara. Caso se confirme, serdo realizados os exames pertinentes para avaliar o impacto da
doencga no organismo, com a adequada orientacdo sobre os cuidados em saude e a necessidade
de tratamento, medicamentoso e ndo medicamentoso. Sendo necessario o tratamento cirurgico,
de assisténcia nutricional ou de reabilitagdo, o paciente devera ser encaminhado para as unidades
pertinentes ou em unidades de alta complexidade, no nivel terciario.

Os servigos que atendem pessoas com doencgas raras estdo geralmente localizados em hospitais
escola ou hospitais universitarios, locais onde ha disponibilidade maior de equipe multidisciplinar e
multiprofissional e que a estrutura de pesquisa pode apoiar a realizagao de testes moleculares e exames
em gendmica. E importante rememorar que ha muitos ambulatérios de especialidades que prestam
assisténcia as pessoas com doengas raras e que esta ndao € uma atribuicdo exclusiva de servicos
habilitados. A Portaria GM/MS n°199/2014 (incluida na Portaria de Consolidagao n°2/2017) estabeleceu
oincentivo para os servigos que cumpram os requisitos nela previstos sejam habilitados como Servigos
de Referéncia em Doencas Raras e Servigos de Atengao Especializada em Doengas Raras, que
devem funcionar integradamente com os servigos da Rede de Cuidados da Saude da Pessoa com
Deficiéncia (RCPD), em especial, com os Centros Especializados em Reabilitacdo (CER) (Figura 6).

Na Atencao Especializada no nivel terciario, o paciente podera dispor da complementacao diagndstica,
terapéutica cirurgica, avaliagao por outros especialistas, tratamentos de alta complexidade e cuidados
paliativos.
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Figura 6: Fluxo geral de uma pessoa com doenca rara na RAS

Ainda que o fluxo dos pacientes seja esquematicamente apresentado de forma linear, é importante
destacar que o sistema opera na logica de continuidade dos cuidados (Figura 7), ou seja, de forma
nuclear. Os servigos especializados devem estar integrados a APS. A complexidade assistencial das
condi¢cdes raras pode, em certos casos, implicar retencao do paciente nos ambulatérios especializados
ou em unidades de internacéo. E importante, portanto, que haja orientagdo das equipes assistenciais
sobre as condicbes adequadas para a transferéncia do cuidado dos pacientes ou proceder a
desospitalizacdo ou conducédo para o cuidado domiciliar.

Nesse contexto, o papel do sistema de regulagdo do acesso assistencial é essencial. As equipes
de regulagdo devem ser capacitadas para compreender as necessidades particulares dos grupos
de doencgas raras, compreendendo que, mesmo que a maioria delas tenha curso crdnico, pode
haver episodios agudos que requerem intervengdes em tempo oportuno. Essa regulacado deve ser
compreendida como um processo de organizacdo das demandas assisténcias por meio do qual se
estabelece um equilibrio entre a oferta de servigos e as necessidades dos pacientes, com a coordenagao
de todas as solicitacbes por uma central.

No caso das doengas raras, a regulagéo assistencial deve coordenar o encaminhamento de pacientes
em situacdes de urgéncia ou a priorizagdo do atendimento ou internagdo para cada caso, o que
permite respostas singulares dentro dos limites do sistema de saude, no caso o SUS. Também pode
auxiliar no monitoramento dos casos na rede de atencao a saude, assegurando a disponibilidade dos
recursos necessarios para prover respostas assistenciais efetivas, em consonancia com as pactuagdes
estabelecidas para os niveis de atencao e entre os componentes da RAS e se fiando nos preceitos de
regionalizag&o e hierarquizagdo do SUS.

A assisténcia as pessoas com doengas raras, de modo geral, tem sido circunscrita aos modelos
assistenciais centrados na oferta de servigcos, o que nem sempre atende as necessidades dos
pacientes. Os servigos especializados tém sido buscados como primeira opg¢ao assistencial, e sdo
utilizados como recurso de assisténcia continuada as pessoas com doencgas raras. O estabelecimento
adequado dos fluxos de “referéncia e contrarreferéncia” (transferéncia do cuidado), de mecanismos
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para desospitalizagdo do cuidado domiciliar e a capacitacdo das equipes de APS podem apoiar a
gestdo na reducgéao de filas nos ambulatérios de especialidades e no dimensionamento das demandas
por internagao.

Compreende-se que o fluxo estabelecido na linha de cuidados é dindmico, uma vez que ocorre no
contexto de uma RAS interligada e interdependente. O planejamento, a organizacéo e a coordenagao
para a assisténcia das pessoas com doencgas raras requerem constante atualizagcdo e seguranca de
continuidade dos cuidados, o que passa por solugdes diversas que envolvem gestores estaduais e
municipais, além de conselhos de saude, com o objetivo comum de prover os cuidados a saude dessas
pessoas.

Cuidado
Ambulatorial e
Hospitalar

<
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Figura 7: Componentes da linha de cuidados as pessoas com doengas raras
NIR — Nucleo Interno de Regulagao (intra-hospitalar)

5.Servicos de Referéncia

E importante salientar que, para lidar com a diversidade das doengas raras, foram estabelecidos dois
eixos estruturantes, que permitem classificar as condigdes raras de acordo com suas caracteristicas
comuns, com a finalidade de dar seguimento adequado e otimizar a légica dos cuidados. No Eixo
| estdo dispostas as doencgas raras de origem genética (anomalias congénitas ou de manifestagao
tardia, deficiéncia intelectual e erros inatos de metabolismo). No Eixo Il, estdo as condi¢des raras de
origem n&o genética, com etiologias diversas.

A organizagdo dos Eixos permite estabelecer a precisa localizagdo dos especialistas e da estrutura de
apoio aos diagndsticos e tratamentos, ampliando o acesso assistencial e regulado das pessoas com
doencas raras. Ha servicos de atendimento as pessoas com doencas raras em diversas localidades do
Brasil (Quadro 1). De modo geral, como ja expresso, os hospitais universitarios, federais e estaduais,
que se somam em torno de cinquenta em todo o Brasil, e as associagdes beneficentes e voluntarias
sao os loci da atencao a saude dos pacientes acometidos por doencgas raras.
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Quadro 1: Estabelecimentos de saude classificados como Servicos de Referéncia ou 2
Atencgao Especializada em Condigbes Raras. N
[ UF | muNiciPiO ESTABELECIMENTO 8
C
BA Salvador Associagao de Pais e Amigos Excepcionais — APAE §
BA Salvador Hospital Universitario Professor Edgard Santos — HUPES g
(&]
CE Fortaleza Hospital Universitario Walter Cantidio §
[}
CE Fortaleza Hospital Infantil Albert Sabin §
DF Brasilia Hospital de Apoio de Brasilia %
DF Brasilia Hospital Materno Infantil de Brasilia — HMIB 2
O
ES Vitéria Hospital Santa Casa de Vitéria 2
(4]
GO Anapolis Associagéo de Pais e Amigos dos Excepcionais — APAE de Anapolis =
£
MG Belo Horizonte Hospital Infantil Jodo Paulo
MG Juiz de Fora Hospital Universitario da Universidade Federal de Juiz de Fora
PE Recife Associagao de Assisténcia a Crianga Deficiente — AACD/PE
PR Curitiba Hospital Infantil Pequeno Principe
PR Curitiba Complexo Hospital de Clinicas
RJ Rio de Janeiro IFF Fiocruz
RS Porto Alegre Hospital de Clinicas
RS Santa Maria Hospital Universitario da Universidade Federal de Santa Maria
SC Florianépolis Hospital Infantil Joana de Gusmao
SP Santo André Ambulatério de Especialidade da Faculdade de Medicina do ABC — FMABC
SP Campinas Hospital das Clinicas da Universidade Estadual de Campinas — UNICAMP
SP Ribeirdo Preto Hospital das Clinicas da Faculdade de Medicina de Ribeirdo Preto — USP
SP  Sao José do Rio Preto Hospital de Base de Sao José do Rio Preto

Fonte: CGAE/DAET/SAES, janeiro/2022.

A ordenacao da atencéo a saude deve seguir a légica de cuidados em rede, promovendo assisténcia
de forma sistémica, por meio de processos dindmicos voltados para o usuario. A assisténcia ao
usuario deve ser centrada em seu campo de necessidades, vistas de forma ampla. As equipes
assistenciais dos servigos que atendem pessoas com doencas raras podem contar com enfermeiros,
técnicos de enfermagem, médicos especialistas, psicdlogos, nutricionistas e assistentes sociais.
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Box informativo 1 — Tipo de servigo

A Atencédo Especializada da Politica Nacional de Atencéo Integral as Pessoas com Doencgas Raras
sera composta por:

| — Servico de Atencao Especializada em Doencas Raras.

O Servigco de Atencédo Especializada em Doengas Raras deve oferecer atengdo diagndstica e
terapéutica especifica para uma ou mais doencas raras, em carater multidisciplinar.

Il - Servigo de Referéncia em Doengas Raras.

O Servigco de Referéncia em Doencas Raras deve oferecer atencdo diagndstica e terapéutica
especifica, em carater multidisciplinar, de acordo com o seguinte: a) no minimo dois (2) grupos do
eixo de doencgas raras de origem genética; OU b) no minimo dois (2) grupos do eixo de doengas
raras de origem nao genética; OU c) no minimo um (1) grupo do eixo doengas raras de origem nao
genética e um (1) grupo do eixo de doencas raras de origem genética.

Os estabelecimentos de saude habilitados como Servigos de Atencdo Especializada em Doencas
Raras e Servigos de Referéncia em Doengas Raras acolherao o paciente ou familia com suspeita de
doencarara, realizando os procedimentos necessarios para a confirmagao diagndstica, determinando
os tratamentos especificos, quando existirem, e orientando a familia sobre os préoximos passos em
termos assistenciais, atuando sempre em articulagdo com os demais pontos de atengdo da RAS.
Nestes servigos pode haver, ou ndo, o aparato laboratorial necessario para a realizacdo de exames
citogenéticos, moleculares ou gendmicos. Entre suas agdes, também esta o aconselhamento genético,
que coteja as informacgdes clinicas de determinada doenga com a histéria familiar e patolégica dos
pacientes, estimativas de riscos genéticos e informagdes sobre etiologia da doenga, informando
sobre como pode ser a evolugido das doengas e seus prognosticos e risco de recorréncia.

As equipes dos Servicos de Atencao Especializada em Doengas Raras e Servicos de Referéncia em
Doencas Rarasincorporarao as informacdes provenientes dos demais servigos, fortalecendo a estruturacao
do PTS, com o estabelecimento de condutas, estratégias de tratamento e de prevencao adequadas para,
quando possivel, reduzir o impacto da condi¢ao sobre a vida do paciente. O estabelecimento do PTS
permite a transferéncia do cuidado para outros pontos de atencéo ou para a APS.

O processo de habilitacido desses estabelecimentos de saude se da pelo Ministério da Saude,
em conformidade com os eixos e grupos descritos na Portaria GM/MS n° 199/2014 (Portaria de
Consolidagdo n°2/2017) e em documentos complementares. O gestor local do SUS interessado
na habilitacido deve conhecer a demanda existente e quais sdo os servigos locais que ja atendem
pessoas com doengas raras. Neste sentido, sugere-se que, além da verificagdo da capacidade
clinico-laboratorial instalada, haja uma atuagéo conjunta entre as respectivas Secretaria de Saude
gestora local do SUS e o conselho de saude, a fim de determinar necessidades e impactos. Para os
estabelecimentos de abrangéncia estadual, € importante verificar qual a origem dos encaminhamentos,
com um levantamento de quais municipios esses pacientes com doencas raras sdo originarios. Com
a determinag¢ao da demanda e a avaliagdo da capacidade instalada, recordando que a Portaria GM/
MS n° 199/2014 (Portaria de Consolidagao n°2/2017) estabelece uma equipe minima assistencial,
€ possivel ingressar com a solicitacdo de habilitagdo da unidade para assisténcia as pessoas com
doencas raras.
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Box informativo 2 — Equipe Assistencial Minima

| - O Servico de Atencao Especializada em Doengas Raras devera possuir equipe assistencial
composta, no minimo, por:

a. enfermeiro;
b. técnico de enfermagem; e

c. médico REsponsavel pelo Servico de Atencao Especializada em Doengas Raras com
comprovada experiéncia na area ou especialidade; e

d. contar com um responsavel técnico médico, registrado no Conselho Regional de Medicina,
devendo assumir a responsabilidade técnica por uma unica unidade habilitada pelo SUS.

Il - O Servico de Referéncia, além dos requisitos minimos exigidos para o servigco de atencao
especializada em doengas raras, devera possuir equipe assistencial composta, nos termos
especificados da Portaria GM/MS n° 199, de 30 de janeiro de 2014, no minimo, por:

a. enfermeiro;
b. técnico de enfermagem;

c. médico com titulo de especialista na area da especialidade que acompanha, registrado no
Conselho Regional de Medicina e/ou comprovagao de atuagado na doenca rara especifica por
pelo menos 5 (cinco) anos;

d. médico geneticista;

e. neurologista;

f. pediatra (quando atender crianga);

g. clinico geral (quando atender adulto);

h. psicélogo;

i. nutricionista (quando atender erros inatos do metabolismo);
j. assistente social; e

k. contar com um responsavel técnico médico, registrado no Conselho Regional de Medicina,
devendo assumir a responsabilidade técnica por uma unica unidade habilitada pelo SUS.

I. O responsavel técnico podera fazer parte de equipe minima assistencial, desde que tenha
titulo de especialista na area da especialidade que acompanha e/ou comprovagao de atuagao
na area por pelo menos 5 (cinco) anos para uma das doencgas raras acompanhadas pelo
Servigo de Referéncia em Doengas Raras.

Box Informativo 3 — Como identificar qual tipo de servico em Doencgas Raras seu
Estado/Municipio deve habilitar?

Para identificar os servicos que poderao ser habilitados e em quais eixos e grupos daqueles
descritos na Portaria GM/MS 199/2014 é necessario o conhecimento da realidade local, da
demanda assistencial existente e dos servigos que ja realizam atendimento em doencgas raras
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no seu Estado ou Municipio. Para isso, sugere-se que cada Estado discuta a Portaria junto
ao COSEMS e respectivas instancias de pactuacao, para ter uma visdo mais abrangente das
necessidades existentes nesta area no seu Estado.

Nos Estados em que ainda ndo ha um levantamento sobre essa realidade, sugere-se algumas
acdes como ponto de partida para definir a respeito da implementacao da Politica:

e \Verificar quais servigos ja realizam atendimentos de pacientes com doencgas raras (hospitais
universitarios, ambulatérios de genética, neurologia, endocrinologia, pediatria, neonatal, etc.).

¢ No caso dos estabelecimentos de abrangéncia estadual que atendem doencas raras, verificar
qual a origem dos encaminhamentos. Fazer um levantamento de quais municipios esses
pacientes com doengas raras sdo egressos.

o Fazer um levantamento, junto aos especialistas que atuam nesses estabelecimentos, de quais
sdo as principais doengas ou grupos de doencgas raras que os estabelecimentos atendem.

e Verificar se o estabelecimento possui a equipe minima necessaria para habilitar o Servigo de
Atencao Especializada ou Servigco de Referéncia em Doengas Raras;

A partir da obtencao das informacdes listadas acima, ficara mais facil para o gestor local decidir
para qual tipo de servigo sera solicitada a habilitagao, e qual(is) grupo(s) de doengas do Eixo | ou
I, ou ambos, o servico atendera.

Poderao pleitear a habilitacdo como Servico de Atencao Especializada em Doengas Raras ou
Servico de Referéncia em Doencas Raras os estabelecimentos de salde que obedegcam aos
seguintes requisitos minimos:

| - Possuam alvara de funcionamento e se enquadrem nos critérios e normas estabelecidos pela
legislagdo em vigor ou outros que venham a substitui-la ou complementa-la, precipuamente:

e Resolugdo - RDC n° 50/ANVISA, de 21 de fevereiro de 2002, que dispde sobre o Regulamento
Técnico para Planejamento, Programacao, elaboragcao e avaliagdo de projetos fisicos de
estabelecimentos assistenciais de saude e suas alteracdes.

o Resolugido-RDC n°306/ANVISA, de 6 de dezembro de 2004, que dispde sobre o Regulamento
Técnico para o gerenciamento de residuos de servigos da saude.

o Resolugido - ABNT NBR 9050 - Norma Brasileira de Acessibilidade a edificagdes, mobiliario,
espacos e equipamentos urbanos - que estabelece critérios e pardmetros técnicos a serem
observados quando do projeto de construcdo, instalagdes e adaptacdes de edificagdes,
mobiliarios, espagos e equipamentos urbanos.

Il - Disponham dos seguintes servigos de apoio diagndstico:

e laboratério de patologia clinica, anatomia patolégica e de exames genéticos proprio ou
alcancavel;

e laboratério de imagem préprio ou alcancgavel.

[ll - Garantam, junto @ RAS, as necessidades de internacédo (enfermaria e UTI) e cirurgia, que
terado seus fluxos regulados conforme pactuacgdes locais.

Na hipotese de os estabelecimentos de saude nao oferecerem as agdes e servigcos necessarios
para o cumprimento dos requisitos descritos em Il e Ill, os mesmos poderdo ser formalmente
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referenciados e contratualizados. Para pleitear a habilitagao dos estabelecimentos de saude como
Servigo de Atencao Especializada em Doengas Raras ou Servico de Referéncia em Doencgas
Raras, as Secretarias de Saude dos Estados, do Distrito Federal e dos Municipios encaminharao
a Coordenacgao Geral de Atengao Especializada (CGAE/SAES/MS):

o Resolugdo da CIR e da CIB ou, no caso do Distrito Federal, do Colegiado de Gestdo da
Secretaria de Saude (CGSES/DF) contendo: relagdo dos estabelecimentos de saude que
realizardo a atencao especializada como Servico de Atengdo Especializada ou Servigo de
Referéncia em Doencas Raras, indicando quais destes realizardo o aconselhamento genético,
se necessario; e a relagao dos laboratdrios que realizardo os exames diagndsticos, conforme
descrito nesta Portaria.

e Atualizacao dos dados no SCNES dos estabelecimentos a serem habilitados.

e (Copia da publicagao em diario oficial do extrato de contrato com o servigo de saude, quando
este nao for da rede prépria da respectiva secretaria de saude.

¢ Indicacao do(s) eixo(s) assistencial(is) de que trata o art. 12, bem como os grupos de doencgas
doenca(s) para a(s) qual(is) o estabelecimento ofertara a assisténcia.

e Formulario de Vistoria, preenchido e assinado pelos respectivos gestores publicos de saude.

e Titulagao dos profissionais da equipe minima assistencial e do responsavel técnico cadastrados
no SCNES.

Os Servicos de Atencao Especializada em Doengas Raras e Servigos de Referéncia em Doencas
Raras, assim como os demais pontos de assisténcia da atencéo especializada que atendem pessoas
com doengas raras, devem atuar de forma sinérgica e integrada com a Rede de Cuidados a Saude
da Pessoa com Deficiéncia. Esta rede conta com o apoio dos pontos de atencédo a saude em seus
diferentes niveis e tém os Centros Especializados em Reabilitagdo (CER) como ponto coordenador
de cuidado. Atualmente, os CERs estao presentes em todos os estados da Federacdo. Estes podem
acolher ao paciente usuario com suspeita ou diagndstico confirmado de doenga rara, que sera
submetido a avaliagao por meio de uma equipe multiprofissional para avaliagdo ou complementagao
de estratégias de reabilitagdo, o que pode incluir a indicagao de 6rteses, proteses e meios auxiliares
de locomocgéao que s&o prescritos de forma individualizada. Durante todo o processo de reabilitagao,
0 usuario é continuamente reavaliado para se definir o momento da alta e realizar o encaminhamento
para os outro(s) ponto(s) de atencéo a saude e de assisténcia social, conforme sua necessidade. O
foco da reabilitacdo € melhorar a funcionalidade e minimizar fatores que prejudiquem a qualidade de
vida e participacao social das pessoas.

A atuacado integrada da atencio especializada prevé uma assisténcia inter e multidisciplinar e o
envolvimento direto de profissionais, cuidadores e das familias dos doentes nos processos dos cuidados.
Nos CER, ha profissionais que complementam a atuacido daqueles presentes nos Servigos de Atencao
Especializada em Doencas Raras e Servicos de Referéncia em Doengas Raras, como: assistentes
sociais, enfermeiros, fisioterapeutas, fonoaudidlogos, médicos, psicologos, terapeutas ocupacionais,
entre outros. O CER é um ponto de atengao ambulatorial especializado em reabilitagdo que procede
diagnéstico, tratamento, concessao, adaptagado e manutencao de tecnologia assistiva, constituindo-se
em referéncia para a rede de atencdo a saude da pessoa com deficiéncia no territério. E organizado
por modalidades de reabilitagdo (auditiva, fisica, intelectual, visual) isoladas ou em combinagao.

Novamente, € preciso recordar que os servigos supracitados se integram a diversidade de servigos
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especializados ofertados no SUS. No presente momento, a SAES tem envidado esfor¢cos no sentido
de integrar as agbes das diferentes coordenagdes que servigos que podem apoiar as pessoas com
doengas raras. Estdo sendo conduzidas as seguintes acgdes: sistematizacdo das informacgdes, o
planejamento para melhorar a capacidade diagnodstica, a identificagdo de pontos criticos para efetiva
linha de cuidados, e a estruturacao de agcbes educacionais. Para tal finalidade, sera instituida a Camara
Técnica Assessora das Doencas Raras.

6.Consideracoes Finais

O objetivo geral da divulgagéo da linha de cuidados das pessoas com doengas raras é dar uma visao
global ao gestor executivo do SUS, acerca do conjunto de ag¢des que podem ser procedidas para
prover que essas pessoas sejam assistidas de forma integral. As portas de entradas de pacientes sao
diversas, mas o fluxo dos pacientes pode ser adequadamente coordenado na RAS, com a atuagao
integrada da regulacgdo assistencial dos pacientes de atencdo, da APS e da AES. E reconhecido que,
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dada a diversidade e complexidade diagndsticas, em certos grupos os itinerarios assistenciais dos
pacientes com doengas raras se tornam longos, o que pode impactar na sua qualidade de vida e
implica intervencgdes posteriores visando a tratar quadros crénicos complexos que nao contaram com
a adequada orientacdo. E necessario e pertinente que se adotem medidas de orientacdo das equipes
sobre as doengas raras, com vistas a diminuir as barreiras de acesso assistencial e qualificar a oferta
de servigos. A triade qualificacdo das equipes, orientagdo dos cuidados e regulagdo assistencial
adequada pode ter impactos positivos na gestao do SUS e na vida das pessoas com doencas raras.
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