Ministério da Saude
Assessoria Especial de Assuntos Parlamentares e Federativos

OFICIO N° 2062/2023/ASPAR/MS
Brasilia, 18 de dezembro de 2023.

A Sua Exceléncia o Senhor
Deputado Federal Luciano Bivar
Primeiro-Secretdrio da Camara dos Deputados

Referéncia: Requerimento de Informagao n° 2745/2023

Assunto: Informacgdes a respeito do nimero atualizado de pessoas com doencgas
raras no Brasil e sobre como as politicas publicas e leis brasileiras tém
amparado este publico.

Senhor Primeiro-Secretario,

1. Cumprimentando-o cordialmente, em atencdo ao Oficio n® 455/2023,
proveniente da Primeira Secretaria da Céamara dos Deputados, referente
ao Requerimento de Informacao n° 2745/2023, de autoria do Deputado
Federal Amom Mandel - Cidadania/AM, por meio do qual sdo requisitadas
informacgdes a respeito do numero atualizado de pessoas com doencas raras no
Brasil e sobre como as politicas publicas e leis brasileiras tém amparado este
publico, sirvo-me do presente para encaminhar as informacdes prestadas pelas
areas técnicas da Secretaria de Atencdo Especializada a Salde, por meio
da NOTA TECNICA N© 188/2023-CGRAR/DAET/SAES/MS (0037616165), e da
Secretaria de Ciéncia, Tecnologia e Inovacdo e do Complexo Econdmico-
Industrial da Saude, por meio das Notas Técnicas n° 29/2023-
DECIT/SECTICS/MS (0037919462), e n© 547/2023-CITEC/DGITS/SECTICS/MS
(0037908278).

2. Desse modo, no ambito do Ministério da Saude, essas foram as
informacdes exaradas pelo corpo técnico sobre o assunto.

3. Sem mais para o momento, este Ministério permanece a disposicao
para eventuais esclarecimentos que se fagam necessarios.

Atenciosamente,

T8 Autenticado eletronicamente, apds conferéncia com original.
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NISIA TRINDADE LIMA
Ministra de Estado da Saude

Documento assinado eletronicamente por Nisia Veronica Trindade Lima,
Ministra de Estado da Saude, em 22/12/2023, as 15:10, conforme horario
oficial de Brasilia, com fundamento no § 39, do art. 49, do Decreto n°® 10.543,
de 13 de novembro de 2020; e art. 89, da Portaria n® 900 de 31 de Marco de
2017.
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Ministério da Saude
Secretaria de Atencdo Especializada a Saude
Gabinete

DESPACHO

SAES/GAB/SAES/MS
Brasilia, 11 de dezembro de 2023.

RESTITUA-SE a Assessoria Especial de Assuntos Parlamentares e
Federativos - ASPAR/MS, para conhecimento e providéncias, informando que
estou de acordo com o conteldo da Nota Técnica n.© 188/2023-
CGRAR/DAET/SAES/MS (0037616165), emitida conjuntamente
pelas Coordenacao-Geral de Doencas Raras (CGRAR) e Coordenacao-Geral de
Sangue e Hemoderivados (CGSH), d o Departamento de Atencao Especializada e
Tematica (DAET), desta Secretaria.

HELVECIO MIRANDA MAGALHAES JUNIOR
Secretario de Atencdo Especializada a Saude

Documento assinado eletronicamente por Helvécio Miranda Magalhaes
Janior, Secretario(a) de Atencao Especializada a Saude, em
12/12/2023, as 08:18, conforme horario oficial de Brasilia, com fundamento
no § 39, do art. 49, do Decreto n® 10.543, de 13 de novembro de 2020; e
art. 89, da Portaria n® 900 de 31 de Marco de 2017.
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Ministério da Saude
Secretaria de Atencdo Especializada a Saude
Departamento de Atencdo Especializada e Tematica
Coordenacao-Geral de Doencas Raras

NOTA TECNICA N° 188/2023-CGRAR/DAET/SAES/MS

1. ASSUNTO

1.1. Trata-se da andlise do Requerimento de Informacgdao n® 2745/2023,
(0037269638), de autoria do Deputado Federal Amom Mandel - Cidadania/AM,
por meio do qual requisita a Senhora Ministra de Estado da Saude, Nisia
Trindade Lima, informacOes a respeito do numero atualizado de pessoas com
doencas raras no Brasil e sobre como as politicas publicas e leis brasileiras tém
amparado este publico, com os seguintes questionamentos:

a) Qual o numero de pessoas com doencas raras no Brasil?

b) Como o Ministério da Saude esta abordando a questao
das doencas raras no pais, considerando que muitas vezes sdao
negligenciadas em comparagao com doencas comuns? Existe apoio as
pesquisas para identificacao e tratamento destas doencas?

c) Como o Ministério pretende melhorar o acesso a
tratamentos e medicamentos para pacientes com doencas raras, dado
gue muitos desses tratamentos sdo caros e dificeis de encontrar?

d) E possivel destacar programas ou iniciativas especificas
do Ministério da Saude voltadas para o diagndstico precoce e
tratamento de doencas raras? Se nao, quais sao os planos para
implementa-los?

e) Quais parcerias o Ministério da Salude estabeleceu com
instituicoes de pesquisa, organizacdoes nao governamentais ou outros
orgaos do governo para promover a pesquisa e o tratamento de
doencas raras?

f) Como o Ministério da Saude planeja trabalhar junto aos
governos federal, estaduais e municipais para alocar recursos de apoio
a pesquisa e ao tratamento de doencas raras no Brasil?

Na oportunidade, solicito ainda, o encaminhamento de
outras informacdes e/ou documentos que Vossa Exceléncia julgar
necessario, bem como um cronograma e/ou planejamento de atividades
para os proximos meses do ano corrente.

2. ANALISE
Em resposta ao item A, informa-se:

Os registros existentes para doencas raras se restringem as estatisticas
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anomalias congénitas em campo especifico da Declaracdo de Nascido Vivo. Para
as demais situacdes nao ha registro especifico de pacientes com doengas raras,
uma vez que o0s atuais sistemas de informacao registram procedimentos
realizados pelos pacientes, que muitas das vezes trazem uma combinacao
inespecifica de CID, como ocorre no Sistema de Informacdao Ambulatorial
(SIA/SUS). Assim, ndo ha no momento estimativa consolidada de nimero total
de pessoas com Doencas Raras. Cabe salientar que revisdes de literatura dos
ultimos anos apontam que os valores de prevaléncia oscilam entre 2,5% e 5,0%
da populacgao.

Em resposta aos itens B e C, informa-se:

Em razdo das dificuldades dos gestores, o Ministério da Saude lancou em
marco de 2022, a Linha de Cuidado as Pessoas com Doencas Raras
(0037616181). Esse documento objetiva orientar os gestores sobre o modelo de
atencdo a saude para as pessoas com doencas raras dentro da rede de saude
do SUS.

A Politica Nacional de Atencdo Integral as Pessoas com Doencas Raras tem
abrangéncia transversal na Rede de Atencdo a Saude (RAS) e tem como objetivo
reduzir a mortalidade, contribuir para a reducao da morbimortalidade e das
manifestacdes secundarias, além de oportunizar a melhoria da qualidade de
vida das pessoas por meio de agdes de promogao, prevencao, detecgao precoce,
tratamento oportuno, reducao de incapacidade e cuidados paliativos.

A Linha de Cuidado de Atencdo as Pessoas com CondicOes Raras é estruturada
pela Atencdao Primaria e pela Atencao Especializada, em conformidade com as
Redes de Atencdo a Saude (RAS) e seguindo as Diretrizes para Atencao Integral
as Pessoas com Doencas Raras no SUS. A Atencdao Primaria € responsavel pela
coordenacao do cuidado e por realizar a atencao continua da populacdo que esta
sob sua responsabilidade adstrita, além de ser a porta de entrada prioritaria
para o usuario na rede. Ja a Atencao Especializada é responsavel pelo conjunto
de pontos de atencao com diferentes densidades tecnoldgicas para a realizagao
de acdes e servicos de urgéncia, ambulatorial especializado e hospitalar,
apoiando e complementando os servicos da atencao basica.

Além disso, a fim de reforcar o apoio diagndstico laboratorial e o atendimento
clinico, o Ministério da Salude incentiva a criacdo de servicos na Atencdo
Especializada, classificados segundo a normativa vigente como:

e Servico de Atencao Especializada em Doencas Raras: presta servico de
saude para uma ou mais doencgas raras; e

e Servico de Referéncia em Doencas Raras: presta servico de saude para
pessoas com doengas raras pertencentes a, no minimo, dois eixos
assistenciais (doencas raras de origem genética e de origem nao
genética).

Destaca-se que além dos servicos especializados e de referéncia em doencas
raras estabelecidos pela Politica Nacional, os quais sao principalmente providos
pela rede de hospitais universitarios federais e estaduais e pela rede de
organizacoes beneficentes e filantrépicas, uma parte significativa das pessoas é
absorvida pelas Redes de Atencdo a Saude das Pessoas com Doencas Crbnicas e
passam a ser rotineiramente acompanhadas por diversos pontos de atencao da
rede, tais como os Centros Especializados em Reabilitacdo (CER), enquanto
oufrEla parte dessa populagao é a55|st|da em suas residéncias por Equipes
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A assisténcia aos paciente com doencgas cronicas, complexas e raras no SUS da-
se por meio da Rede de Atencdao a Saude das Pessoas com Doencgas
Crbnicas (Portaria n.© 483, de 1 de abril de 2014), que tem como finalidade
realizar a atencao de forma integral a esses usuarios, em todos os pontos de
atencdo, realizando acdoes de promocdo, protecdo da saude, prevencao de
agravos, diagndstico, tratamento, reabilitacdo, reducdo de danos e manutencgao
da saude. As doencas crbnicas, pode muitas vezes ter inicio gradual, com
duracdo longa ou incerta e geralmente apresentam multiplas causas, podendo o
seu tratamento envolver mudancas de estilo de vida, em um processo de
cuidado continuo que usualmente nao leva a cura. Na atengdo bdasica sao
ofertados o0s cuidados clinicos em equipe multiprofissional, incluindo
acolhimento, avaliacdo de histéoria clinica e investigagdo com exames
laboratoriais e de imagem, além de tratamento com praticas integrativas e
complementares, analgesia medicamentosa e ndao medicamentosa, cuidados em
fisioterapia e sessbes de acupuntura. Na atencdo especializada sao
disponibilizadas consultas com médicos especialistas e outros profissionais da
salde, além da reabilitacdo fisica, assistindo o paciente de forma integral.

Ainda, o Ministério da Saude tem publicado regularmente Protocolo Clinico e
Diretrizes Terapéuticas que tem como objetivo melhorar a qualidade da atencao
prestada a esses pacientes, dado que orientaum diagndstico e uma prescricao
segura, democratizao conhecimento médico, contribuem para a atualizacao
multiprofissional e aperfeicoam o0s processos dgerenciais dos programas
assistenciais.

No ambito do SUS, existem os Protocolos Clinicos e Diretrizes Terapéutica -
PCDT, que sdo documentos que estabelecem critérios para o diagnostico da
doenca ou do agravo a saude; o tratamento preconizado, com os medicamentos
e demais produtos apropriados, quando couber; as posologias recomendadas;
0s mecanismos de controle clinico; e o acompanhamento e a verificacdo dos
resultados terapéuticos, a serem seguidos pelos gestores do SUS. E devem ser
baseados em evidéncia cientifica e considerar critérios de eficacia, seguranca,
efetividade e custo-efetividade das tecnologias recomendadas.

Em resposta ao item D, informa-se:

O Ministério da Saude elaborou e publicou, em 2014, de forma pactuada com
Estados, Municipios, associacdes de familiares e pessoas com doencas raras e
especialistas na area, a Politica Nacional de Atencdo Integral as Pessoas com
Doencas Raras e as Diretrizes para Atencao Integral as Pessoas com Doencgas
Raras (0037616204).

O documento é de carater nacional e deve ser utilizado pelas Secretarias de
Saude dos Estados, do Distrito Federal e dos Municipios na regulagdo do acesso
assistencial, autorizacdo, registro e ressarcimento dos procedimentos
correspondentes, e pelos Servicos de Saude habilitados junto ao SUS. A
organizacao da atencao segue a légica de cuidados, produzindo saude de forma
sistémica, por meio de processos dindmicos voltados ao fluxo de assisténcia ao
usuario.

A assisténcia ao usuario deve ser centrada em seu campo de necessidades,
vistas de forma ampla. No que se refere a atencao especializada em doenca
rara, foram estruturados Servicos de Atencdao Especializada e Servicos de
Referéncia em Doengas Raras como componentes estruturantes complementares
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com doencas raras devera garantir a estruturacdo da atencdo de forma
integrada e coordenada em todos os niveis, desde a prevencdo, acolhimento,
diagndstico, tratamento (baseado em protocolos clinicos e diretrizes
terapéuticas), apoio até a resolucdao, seguimento e reabilitacdo; acesso a
recursos diagndsticos e terapéuticos; acesso a informacdo e ao cuidado e
aconselhamento genético, quando indicado.

Além da Politica para as pessoas com doencas raras, desde 2001 foi instituido
no SUS o Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN), com Portaria GM/MS
n° 822, de 06 de junho de 2001, e consolidado na Portaria de Consolidagao n®°
5, de 28 de setembro de 2017, Art. 142 ao 150. O programa tem como objetivo
geral identificar disturbios e doencas no recém-nascido em tempo oportuno para
intervencdo adequada, garantindo tratamento e acompanhamento continuo as
pessoas com diagndstico positivo, conforme previsto nas Linhas de Cuidado,
com vistas a reduzir a morbimortalidade e melhorar a qualidade de vida das
pessoas com doengas previstas no programa.

Em maio de 2021, foi aprovada a Lei N© 14.154/2021 que altera o Estatuto da
Crianca e do Adolescente (ECA), para aperfeicoar o Programa Nacional de
Triagem Neonatal (PNTN), por meio do estabelecimento de rol minimo de
doencas a serem rastreadas pelo teste do pezinho; e da outras providéncias.
Com a promulgacao dessa Lei, o PNTN devera ser ampliado de forma escalonada
e progressiva de acordo com as seguintes etapas:

e FEtapa I: fenilcetonuria, hipotireoidismo congénito, doenca falciforme e
outras hemoglobinopatias, fibrose cistica, hiperplasia adrenal congénita e
deficiéncia de biotinidase - doengas que ja fazem parte do PNTN -
acrescidas da toxoplasmose congénita.

e Etapa II: galactosemia, aminoacidopatias, distUrbios do ciclo da ureia e
disturbios da beta oxidagdo dos acidos graxos.

e FEtapa III: doencas lisossOmicas.
e Etapa IV: imunodeficiéncias primarias.
e FEtapa V: atrofia muscular espinhal.

Os avangos no teste do pezinho foram iniciados com a publicacao da Portaria
GM/MS N° 1.369, de 6 de junho de 2022, que inclui o procedimento pesquisa de
IgM anti-Toxoplasma Gondii em sangue seco (componente do teste do pezinho)
na Tabela de Procedimentos, Medicamentos, Orteses, Proteses e Materiais
Especiais (OPM) do Sistema Unico de Saude (SUS) e estabelece recurso, no
montante de R$ 22.326.144,75 (vinte e dois milhdes, trezentos e vinte e seis
mil, cento e quarenta e quatro reais e setenta e cinco centavos), do Bloco de
Manutencdo das Acdes e Servicos Publicos de Saude - Grupo de Atencado
Especializada, a ser incorporado ao limite financeiro de Média e Alta
Complexidade (MAC) de Estados, o Ministério da Saude passou a atender a
etapa I prevista na Lei n® 14.154/2021.

Outro destaque foi a incorporacao ao SUS, pela CONITEC, da tecnologia de
espectrometria de massas para o rastreamento neonatal. Essa tecnologia
possibilitara a ampliacdo do PNTN para a etapa II, prevista na Lei n©°
14.154/2021 e o Ministério da Saude esta no processo de estruturacdo da rede
para a deteccao dessas doencas (galactosemia, aminoacidopatias, distUrbios do
ciclo da ureia e disturbios da beta oxidacao dos acidos graxos). As propostas de
-y "UtUracdo do PNTN para agregar essa nova tecnologia e atender a referida
= P averao ser discutidas na Comissao Intergestores Tripartite (CIT), para que,

T8 Autenticado eletronicamente, apds conferéncia com original.
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a partir de entao, essas acoes possam ser implementadas nos estados.

As demais etapas previstas na Lei n® 14.154/2021 serao avaliadas na sequéncia
estabelecida, visto que o grau de especializacdo e complexidade de diagndstico
e tratamento das doencgas progride conforme as etapas. Sendo assim, existe a
necessidade de preparar a rede de triagem neonatal para o diagndstico
laboratorial, que devera absorver tecnologias mais sofisticadas de rastreamento
e com valores de incorporacdo mais dispendiosos. A rede assistencial devera
absorver os conceitos de cada uma das doengas para que os recém-nascidos
identificados com alguma delas, em qualquer parte do territério nacional, possa
ser atendido por especialistas preparados, assim como os medicamentos para
essas doencas devem estar incorporados e disponiveis no SUS, facilitando o
acesso ao tratamento.

Em resposta ao item E, informa-se:
Ndo se aplica a CGRAR.
Em resposta ao item F, informa-se:

Além da Linha de Cuidado de Atencdo as Pessoas com Doencas Raras
(0037616181), que objetiva orientar os gestores sobre o modelo de atencao a
salde para as pessoas com doencas raras dentro da rede de salde do SUS, o
Ministério da Saude publicou as Diretrizes para Atengdo Integral as Pessoas com
Doencas Raras no Sistema Unico de Saude - SUS. (0037616204)

As Diretrizes tém como objetivo organizar a atengdo as pessoas com Doencas
Raras no ambito do Sistema Unico de Saude, o que permitird reduzir o
sofrimento dos afetados e o Onus emocional sobre os pacientes e seus
familiares, permitindo ao gestor de saude a racionalizacao de recursos.

Lembrando que o Sistema Unico de Saude (SUS) é um sistema de salde publica
que garante assisténcia gratuita a toda a populacdo. Governa com interfaces
federal, estadual e municipal, sob os principios de universalidade, equidade e
integralidade, e diretrizes de descentralizacao, hierarquizacao e participacao da
comunidade.

Vale salientar que, as politicas publicas de saude elaboradas por este Ministério
nao sao baseadas em doencas especificas, inclusive quando 0s meios
diagnosticos e terapéuticos sdao comuns a outras doencas ou condicoes.

Deste modo, haja vista o SUS ser um sistema regionalizado e descentralizado,
as Secretarias de Saude locais podem organizar suas estratégias, conforme suas
competéncias e responsabilidades, promovendo campanhas e acdes compativeis
com as praticas disponiveis em suas redes. Como exemplo, pode-se citar as leis
estaduais a sequir, do Amapa, DF e de Minas Gerais, respectivamente:

Lei n° 6.895, de 14 de julho de 2021 - Altera a Lei n® 4.190, de 6 de
agosto de 2008, que assegura a todas as criangas nascidas nos
hospitais e demais estabelecimentos de atencdo a salde de gestantes
da rede publica de saude do Distrito Federal o direito ao teste de
triagem neonatal, na sua modalidade ampliada.

Na oportunidade, solicito ainda, o encaminhamento de outras
informacgoes e/ou documentos que Vossa Exceléncia julgar necessario, bem
s UM Cronograma e/ou planejamento de atividades para os proximos
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Publicacdao do Comité Técnico de Assessoramento de Doencas Raras;

2. Prover a pessoa com doenca rara e seus familiares informacdes adequadas
sobre sua condicao;

3. Aperfeicoar o conhecimento existente nos servigos que acolhem pessoas
com doencas raras no ambito do SUS;

4. Ampliar a divulgacdao dos centros de doengas raras em parceria com
estados e municipios.

Articular formas de criar uma base de dados unificada;

Apoiar a criacao e a sustentabilidade de rede entre os servicos
especializados, hospitais de referéncia, hospitais universitarios,
profissionais da drea e pontos de atencdo as pessoas com doencas raras.

3. CONCLUSAO

3.1. Considerando que o assunto referente a medicamentos, tratamento
e pesquisa extrapola as competéncias desta Coordenacao-Geral, sugerimos o
encaminhamento a Secretaria de Ciéncia, Tecnologia, Inovacao e Complexo da
Saude- SECTICS/MS.

3.2. Encaminhe-se ao GAB/SAES para avaliacao e providéncias cabiveis.

ALISSON MACIEL DE FARIA MARQUES
Coordenador-Geral
Coordenacao-Geral de Doencas Raras - CGRAR/DAET/SAES/MS

JOICE ARAGAO DE JESUS
Coordenadora-Geral
Coordenacao-Geral de Sangue e Hemoderivados - CGSH/DAET/SAES/MS

SUZANA RIBEIRO
Diretora
Departamento de Atencao Especializada e Tematica - DAET/SAES/MS
Secretaria de Atencdo Especializada a Saude - SAES/MS

. Documento assinado eletronicamente por Alisson Maciel de Faria Marques,
eil Coordenador(a)-Geral de Doencas Raras, em 06/12/2023, as 15:55,
herind L'ﬁ conforme horario oficial de Brasilia, com fundamento no § 39, do art. 4°, do

eletrbnica Decreto n® 10.543, de 13 de novembro de 2020; e art. 89, da Portaria n°
900 de 31 de Marco de 2017.

Documento assinado eletronicamente por Joice Aragao de Jesus,
Coordenador(a)-Geral de Sangue e Hemoderivados, em 08/12/2023, as
13:49, conforme horario oficial de Brasilia, com fundamento no § 39, do art.
40, do Decreto n© 10.543, de 13 de novembro de 2020; e art. 8°, da Portaria
n® 900 de 31 de Marco de 2017.
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Documento assinado eletronicamente por Suzana Cristina Silva Ribeiro,
Diretor(a) do Departamento de Atencao Especializada e Tematica, em
08/12/2023, as 17:39, conforme horario oficial de Brasilia, com fundamento
no § 39, do art. 49, do Decreto n® 10.543, de 13 de novembro de 2020; e
art. 89, da Portaria n® 900 de 31 de Marco de 2017.
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Siglas

e AE - Atencédo Especializada

e AES - Atencéao Especializada a Saude

e ANVISA - Agéncia Nacional de Vigilancia Sanitaria

o APS - Atengao 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 produgao de cuidado ao contemplar as necessidades de saude
dos usuarios
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¢ 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 Regulagcado Assistencial e controle da oferta de servicos executando
acdes de monitoramento, controle, avaliagao, auditoria e vigilancia da atencéo 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 organizagdo, 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, classificagcado 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 acgbes 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 servigo — 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 servico de saude que possui
condicgbes técnicas, instalacdes fisicas, equipamentos e recursos humanos adequados a prestagao
da atencéao especializada em uma ou mais doencas raras.

| Ministério da

Autenticado eletronicamente, apds conferéncia come pe
hitps #/infielegrautenticidade-assinatura.camara.leg bf odA&&T!DA%%

(2]}
@®
—
©
o
(2}
(1)
O
C
(0}
(e}
a
S
o]
(&]
(2]}
®
(@}
(72}
(%2}
[0}
o
o
©
@®
ie]
=}
(@)
[0}
©
(4]
=
=
-




Conteudo

1.Apresentagao. . . . . . . . . . . . . i i it e e el

2.Contexto. . . . . . . . e e e e e e e e e e e e e e e e e T

3.Politica Publicalntegrada . . . . . . ... ............10

4.Linha de Cuidados as Pessoas com Condicoes Raras . . . . .12

(2]
®©
—
@©
(hd
(2]
©
On
C
(0
O
o
=
o
o
(2]}
®
o
(7]
n
[
o
o
©
®
e
=}
(©]
[}
©
®
e
<
-

5.Servicos de Referéncia. . . . . . . .. ... ...........16

6.Consideragées Finais . . . . .. ... ... ...........22

7.BibliografiaConsultada . . . . .. ... .............22

| Ministério da

.‘_ _:' '_-'. Autenticado eletronicamente, apds conferéncia come
Lokt g ] o
o httpsA/infelegrautenticidade-assinatura.camara. leg BE odA&TaﬁﬂrdS@S%




1.Apresentagao

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 divulgacéo 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 atengéo 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.
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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 populacao afetada. A ideia de raridade pode gerar a
falsa impressao de “nado 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 néo 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¢ado 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 osindividuos g ;
- o o condigoes de saude
multiprofissionais e familias

Figura 1: Caracteristicas gerais das doencgas 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 manifestacao 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 orientagcido 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 gestédo 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 diagndstico, 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 atencgao 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 articulagido 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 ac¢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 Atencéo 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
reducédo das manifestacdes secundarias. Visa a melhoria da qualidade de vida das pessoas, por meio
de acbes de promogao, 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 humanizacao 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 Salude 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 atencdo 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 manifestagbes 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 doencga 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 informagéao (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 agdes 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
“*este da linguinha”, entre outras rotinas estabelecidas;
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¢ O apoio ao aleitamento, com observacao das possiveis dificuldades nutricionais;
¢ Aldentificagdo de quadros sindrémicos 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 atencao 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 atencao a saude

Estabelece as intervencoes a serem realizadas em cada
ponto de atencao, envolvendo a promocgao, prevencao,
tratamento, reabilitacao 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 salude 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 satde 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
Doencas Raras € estruturada pela Atengcdo Basica e Atengdo 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 ac¢des 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 atencédo com
p—l diferentes densidades
tecnoldgicas.

Acbes 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
A
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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 doengas,
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 infecgcbes 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 diagnostica 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 doencgas 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
o incentivo para os servigos que cumpram os requisitos nela previstos sejam habilitados como Servigos
de Referéncia em Doencas Raras e Servigos de Ateng¢ao 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 conducéo 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 episoddios agudos que requerem intervengdes em tempo oportuno. Essa regulacdo 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 regulagao 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

Autenticado eletronicamente, apds conferéncia com#\. Ministério da

odAgaﬁi’gﬁ‘s@%

%10 https#/infelegrautenticidade-assinatica.camara.les bE

(2]}
@®
—
©
o
(2}
(1)
O
C
(0}
(e}
a
S
o]
(&]
(2]}
®
(@}
(72}
(%2}
[0}
o
o
©
@®
ie]
=}
(@)
[0}
©
(4]
=
=
-




para desospitalizagdo do cuidado domiciliar e a capacitacdo das equipes de APS podem apoiar a
gestdo na reducgao 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 doengas 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

<

Atencao Especializada

v Ambulatérios de Especialidades

v Programa Nacional de Triagem
Neonatal - PNTN

v Rede de Cuidados d pessoa com
Deficiéncia- RCPD

v Servico de Referéncia em Doencas
Raras - SRDR
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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 organizagéo 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. §
BA Salvador Associagéo de Pais e Amigos Excepcionais — APAE g
BA Salvador Hospital Universitario Professor Edgard Santos — HUPES g
CE Fortaleza Hospital Universitario Walter Cantidio §
CE Fortaleza Hospital Infantil Albert Sabin g
DF Brasilia Hospital de Apoio de Brasilia %
DF Brasilia Hospital Materno Infantil de Brasilia — HMIB 2
ES Vitéria Hospital Santa Casa de Vitéria E
GO Anapolis Associagao de Pais e Amigos dos Excepcionais — APAE de Anapolis g
=
MG Belo Horizonte Hospital Infantil Jodo Paulo |l
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 Atencéao 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 doencas 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 atengcdo da RAS.
Nestes servigos pode haver, ou ndo, o aparato laboratorial necessario para a realizacdo de exames
citogenéticos, moleculares ou gendmicos. Entre suas a¢des, 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 informacgdes 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 informagdes 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¢cao 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 doencgas 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 Consolidagado 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 (Qquando 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 doengas raras acompanhadas pelo
Servigo de Referéncia em Doengas Raras.

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

Para identificar os servigcos que poderdo ser habilitados e em quais eixos e grupos daqueles
descritos na Portaria GM/MS 199/2014 é necessario o conhecimento da realidade local, da
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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 doencas 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 Servi¢co 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 habilitagado, 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 Resolugdo - ABNT NBR 9050 - Norma Brasileira de Acessibilidade a edificagdes, mobiliario,
espacgos e equipamentos urbanos - que estabelece critérios e pardmetros técnicos a serem
observados quando do projeto de construcdo, instalagdes e adaptacbes 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.

lll - Garantam, junto a 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 laboratérios 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 Doencgas 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 CERSs estéo 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 reabilitacao,
o 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 combinacgao.

[ N [P

—mente, é preciso recordar que 0s 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 a¢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 intervencdes 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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1. APRESENTACAO

Este documento visa estabelecer as diretrizes para o cuidado as pessoas com
Doencas Raras na Rede de Atencéo a Satide. E um documento de carater nacional e deve
ser utilizado pelas Secretarias de Satude dos Estados, do Distrito Federal e dos Municipios
na regulacdo do acesso assistencial, autorizagdo, registro e ressarcimento dos

procedimentos correspondentes, e pelos Servigos de Saude habilitados junto ao SUS.

2. METODOLOGIA

A elaboracao das Diretrizes para Atencao Integral as Pessoas com Doencas Raras
no Sistema Unico de Satde - SUS foi uma a¢do do Departamento de Atencio Especializada
e Tematica (DAET) da Coordenacdo de Média e Alta Complexidade (CGMAC), na qual
participaram representantes do Ministério da Saude, de Sociedades/Especialistas e

Associagdes de Apoio as Pessoas com Doengas Raras.

3. OBJETIVO

O objetivo destas diretrizes é organizar a atencao as pessoas com Doencas Raras
no ambito do Sistema Unico de Satide, o que permitira reduzir o sofrimento dos afetados e
o 6nus emocional sobre os pacientes e seus familiares, permitindo ao gestor de saude a

racionaliza¢do de recursos.

4. INTRODUCAO:

De acordo com Denis e colaboradores (2009), a Organizagdo Mundial de Satde,
define uma Doenca rara (DR) como aquela que afeta até 65 pessoas em cada 100.000
individuos, ou seja, 1,3 pessoas para cada 2.000 individuos. As Doengas Raras sao
caracterizadas por uma ampla diversidade de sinais e sintomas e variam nao s6 de doenga
para doeng¢a, mas também de pessoa para pessoa acometida pela mesma condigao.
Manifesta¢des relativamente frequentes podem simular doengas comuns, dificultando o
seu diagndstico, causando elevado sofrimento clinico e psicossocial aos afetados, bem
como para suas familias. As Doengas Raras sdo geralmente croénicas, progressivas,
degenerativas e até incapacitantes, afetando a qualidade de vida das pessoas e de suas
familias.

O numero exato de doengas raras nao é conhecido. Estima-se que existam entre
6.000 e 8.000 tipos diferentes de DR. Oitenta por cento (80%) delas decorrem de fatores

genéticos, as demais advém de causas ambientais, infecciosas, imunolégicas, entre outras.
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Muito embora sejam individualmente raras, como um grupo elas acometem um
percentual significativo da populacao, o que resulta em um problema de saude relevante.

O diagnéstico das doencas raras é dificil e demorado, o que leva os pacientes a
ficarem meses ou até mesmo anos visitando indmeros servicos de saude, sendo
submetidos a tratamentos inadequados, até que obtenham o diagnostico definitivo.

Nao seria possivel organizar uma Diretriz abordando as doengas raras de forma
individual devido ao grande numero de doencas. Essa proposta foi organizada na forma
de eixos estruturantes, que permitem classificar as doengas raras de acordo com suas
caracteristicas comuns, com a finalidade de maximizar os beneficios aos usuarios.

As Doengas Raras foram classificadas em sua natureza como: de origem genética e
de origem ndo genética. Desta forma, foram elencados dois eixos de DR, sendo o primeiro
composto por DR de origem genética: 1-Anomalias Congénitas ou de Manifestacdo Tardia,
2-Deficiéncia Intelectual, 3-Erros inatos do Metabolismo; e o segundo formado por DR de
origem ndo genética. O eixo das anomalias congénitas inclui toda a anomalia funcional ou
estrutural do desenvolvimento do feto, decorrente de fator originado antes do
nascimento, seja genético, ambiental ou desconhecido, mesmo quando os defeitos ndo
forem aparentes no recém-nascido e s6 se manifeste mais tarde (OPAS, 1984). Para o eixo
Il - Doencas Raras de Natureza ndo Genética - foram propostos os seguintes grupos de
causas: 1- Infecciosas, 2- Inflamatorias, 3- Autoimunes, e 4 - Outras Doencas Raras de

origem ndo Genética .

DIRETRIZES

5. DIRETRIZES PARA A ATENCAO INTEGRAL AOS INDIVIDUOS COM DOENCAS
RARAS OU COM RISCO DE DESENVOLVE-LAS

A organizacdo da atenc¢do deve seguir a légica de cuidados, produzindo saude de
forma sistémica, por meio de processos dinamicos voltados ao fluxo de assisténcia ao
usuario. A assisténcia ao usudario deve ser centrada em seu campo de necessidades, vistas
de forma ampla. No que se refere a atencdo especializada em doenga rara, serdo
propostos Servicos de Atencdo Especializada e Servigos de Referéncia em Doencas Raras

como componentes estruturantes complementares a Rede de Atengdo a Satde.
A atencdo aos familiares e pacientes com DR devera garantir:

a) Estruturacdo da atencdo de forma integrada e coordenada em todos os

2582590
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niveis, desde a prevencdo, acolhimento, diagnostico, tratamento (baseado em protocolos

clinicos e diretrizes terapéuticas), apoio até a resolucao, seguimento e reabilitacao.

b) Acesso a recursos diagndsticos e terapéuticos;
c) Acesso a informacao e ao cuidado;
d) Aconselhamento Genético (AG), quando indicado.

Os Servicos de Atencdo Especializada e Servicos de Referéncia em Doengas Raras
serdo componentes da Rede de Atenc¢do a Saude, na Politica Nacional de Atengdo Integral
as Pessoas com Doencas Raras no SUS, e deverdo oferecer assisténcia especializada e
integral, prestada por equipe multidisciplinar e interdisciplinar. Serdo responsaveis por
acoes preventivas, diagndsticas e terapéuticas aos individuos com doencas raras ou com
risco de desenvolvé-las e seus familiares, de acordo com eixos assistenciais, sendo o
primeiro composto por Doengas Raras de origem genética: [: 1 - Anomalias Congénitas ou
de Manifestacdo Tardia, I: 2 - Deficiéncia Intelectual e I: 3 - Erros Inatos do Metabolismo, e
o segundo composto por Doencas Raras ndo Genéticas: II: 1- Infecciosas, II: 2-

Inflamatorias, II: 3- Autoimunes, e II: 4- Outras Doencas Raras de origem ndo Genética .

6. DOENCAS RARAS NA REDE DE ATENCAO A SAUDE

6.1. ATENCAO BASICA

A Atencdo Basica, por meio das Unidades Basicas de Saude, Equipes de Saude da
Familia, Equipes de Atencao Basica tradicionais e/ou parametrizadas e do Nucleo de
Saude da Familia (NASF), é uma das portas de entrada do individuo com necessidade de
cuidado em Doencas Raras e sua familia. Ela se presta, em especial, a orientagdo para a
prevencdo de anomalias congénitas, deficiéncia intelectual, erros inatos do metabolismo,
doencas raras nao genéticas e também ao reconhecimento do individuo com necessidade
de atendimento em doencas raras.

A educacdo permanente para os profissionais que atuam na Atencdo Bdasica tem
papel fundamental na qualificagdo do atendimento na porta de entrada da linha de
cuidado as pessoas com Doencgas Raras, garantindo processo formativo aos profissionais
na assisténcia, aos pacientes e suas familias. Além disso, é capaz de propiciar o
encaminhamento regulado do paciente com DR aos servigos especializados, informacdes
precisas sobre o apoio as pessoas e familias com patologias raras, informacdes que

caracterizam suas condi¢des de riscos ou recorréncias, formas de lidar com as diferentes
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situacdes geradas, reabilitacao e adaptacao, apoio familiar e reinsercao social, podendo
proporcionar, assim, um cuidado integral.

As orientagbes relacionadas as doengas raras devem ser realizadas
preferencialmente por equipe multidisciplinar e interdisciplinar, permitindo a discussao
conjunta, favorecendo a compreensao e o seguimento da atencao.

A Atencao Basica devera ainda encaminhar para Servico de Atencdo Especializada
ou Servicos de Referéncia em Doengas Raras os individuos e familias com suspeita de
doengas genéticas, incluindo anomalias congénitas ou de manifesta¢do tardia, deficiéncia
intelectual, erros inatos do metabolismo e doencas raras ndo genéticas, ou com risco de
desenvolvé-las, conforme definido neste documento, bem como nos casos a seguir para
avaliacao de necessidade de AG, conforme a definicdo deste procedimento adotada nesta

diretriz.

Também devera dar seguimento ao AG realizado em servico habilitado, apds
contrarreferéncia, abordando-se de forma nao diretiva estas questdes, em conjunto com a

atencdo especializada.

Ainda cabe a Atencao Basica oferecer consulta médica para avaliacao e eventual
encaminhamento a Servico Especializado ou Servigos de Referéncia em DR, fundamentada
em anamnese e exame fisico, com coleta dos dados referentes a situacdo apresentada,

podendo incluir:

— Doenca Rara diagnosticada: anamnese completa, com especial ateng¢do a
histéria familiar, exame fisico meticuloso, incluindo os aspectos

morfologicos;

— Futura descendéncia: anamnese completa, com especial aten¢do a histéria
familiar e presenca de consanguinidade. Coletar o maximo de informagdes
sobre os casos que motivaram a consulta, se possivel examinando-os ou
coletando dados prévios mais objetivos sobre a afeccdo (exames
subsididrios, consultas, relatérios médicos, laudos de exames

complementares, especialmente biopsias e necropsias).

— Caracterizar adequadamente a consanguinidade: realizar exame fisico
cuidadoso, considerando a suspeita diagndstica e o fato de individuos de

isolados geograficos poderem ter uma maior incidéncia de doengas raras,
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necessitando de uma vigilia constante da Atencdo Basica.

— Gestagdes de risco: anamnese completa, historia familiar, laudos de

ultrassons e outros exames complementares;

Demais casos: principais sinais e sintomas da doenga avaliada, situagdes
ambientais que favorecam o aparecimento da doenca, e grau de parentesco ou

convivéncia com outros afetados.

Por fim, a Atencdo Basica devera oferecer atencdo multiprofissional e projeto
terapéutico singular: o individuo e sua familia devem ser acompanhados no seu territorio
pela equipe de atenc¢do basica, durante e apds o processo de definicdo diagndstica. O apoio
multiprofissional, a partir da necessidade de cada paciente, é essencial para a qualidade
do cuidado prestado. Alguns instrumentos, como a realizacdo do Projeto Terapéutico
Singular (PTS), sdo norteadores para as equipes de referéncia (Servigos Especializados e
Servicos de Referéncia de Doencas Raras, Atengdo Basica, NASF e outros) atuarem com

uma abordagem integral, compartilhando o cuidado entre si.

6.2. ATENCAO DOMICILIAR

0 Processo de Atengdo Domiciliar é complexo, nao especifico de patologia ou grupo
etario, tendo como fator determinante o grau de incapacidade apresentado pelas pessoas
com Doencgas Raras.

Com a publicacdo da regulamentacao especifica para a Atencao Domiciliar, Portaria
GM/MS n? 963, de 27 de maio de 2013, que redefine a Atencao Domiciliar no ambito do
Sistema Unico de Satide - SUS, propde-se a reorganizagio do processo de trabalho das
equipes que prestam cuidado domiciliar na aten¢ao basica, ambulatorial e hospitalar, com
vistas a humanizagdo da atengdo, a reducao da demanda por atendimento hospitalar e/ou
reducdo do periodo de permanéncia de usuarios internados, a desinstitucionalizacdo, ao
apoio a rede de servicos (principalmente a Atencdo Basica) e a ampliacdo da autonomia
dos usuarios.

Conceitualmente, a atencao domiciliar consiste em uma modalidade de atengdo a
saude substitutiva ou complementar as ja existentes, caracterizada por um conjunto de
acoes de promocdo a saude, prevencdo e tratamento de doencas, bem como reabilitagdo,
prestadas em domicilio, com garantia de continuidade de cuidados e integracdo a rede de
atencdo a saude. Configura-se, desta maneira, como mecanismo de articulacao entre os

pontos de atencao a saude, potencializando a assisténcia ao paciente com doencas raras
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por meio do cuidado compartilhado, de forma horizontal, promovendo a
corresponsabilizacdo dos casos pelas equipes de sadde, envolvendo em um certo
territério as equipes de atencao basica, equipes hospitalares, Unidades de Pronto
Atendimento e equipes ambulatoriais especializadas.

O Servigo de Atengdo Domiciliar devera garantir, por meio do cuidado pelas
equipes de Atenc¢do Domiciliar, o atendimento multiprofissional, estabelecendo proposta
de intervencao alinhada as necessidades do paciente e promovendo o acesso ao
atendimento, ao diagnoéstico e ao tratamento por especialistas em doengas raras, quando
necessario. Deverad garantir também o acesso a referéncia para os procedimentos
diagnésticos, cirurgicos e terapéuticos das diversas especialidades.

Abordar as necessidades especificas de cada paciente trata-se de um grande
desafio, pois as Doengas Raras sdo frequentemente cronicas, progressivas, degenerativas
e/ou incapacitantes. Desta forma, considerando as singularidades de seus afetados, o
atendimento no domicilio pode ser considerado como alternativa ao projeto terapéutico
proposto ao paciente, garantindo a acessibilidade ao servigo de saude e a continuidade da
atencdo. Isso deve ocorrer por meio da interagdo com a familia, considerando-a como
sujeito de atencdo, no seu contexto fisico, econdmico, social e cultural, respeitando as
singularidades culturais e as preferéncias das pessoas e familias.

Neste sentido, o trabalho de articulacdo entre paciente, familia, cuidador,
comunidade e servi¢cos de saude deve visar a promoc¢ao da vida independente e a inclusdo
na comunidade, nao bastando, portanto, uma simples assisténcia ou cuidado. Essa postura
exige outras formas de articulacao com servigos (a¢des intersetoriais) e com outras redes

de apoio (como as construidas na comunidade), a fim de qualificar a assisténcia.

6.3.ATENCAO ESPECIALIZADA AMBULATORIAL E HOSPITALAR.

Entende-se por atencdo especializada ambulatorial e hospitalar no cuidado as
pessoas com DR um conjunto de diversos pontos de atencao ja existentes na Rede de
Atencao a Saude (RAS), com diferentes densidades tecnoldgicas, para a realizacdao de
acdes e servicos de urgéncia, servigos de reabilitacdo, ambulatorial especializado e
hospitalar, apoiando e complementando os servigos da atenc¢ao basica de forma resolutiva
e em tempo oportuno.

Sao propostos, além da atengdo especializada supracitada, Servicos de Atengdo
Especializada e Servicos de Referéncia em Doengas Raras como componentes

estruturantes complementares da RAS. Os Servicos de Atencdo Especializada e Servigos
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de Referéncia em DR serdo responsaveis por ag¢des preventivas, diagnosticas e
terapéuticas aos individuos com doengas raras ou com risco de desenvolvé-las, de acordo
com eixos assistenciais, sendo o primeiro composto por DR de origem genética: I: 1 -
Anomalias Congénitas ou de Manifestagdo Tardia, I: 2 - Deficiéncia Intelectual e I: 3 - Erros
Inatos do Metabolismo, e o segundo-composto por Doencas Raras nao Genéticas: II: 1-
Infecciosas, II: 2- Inflamatoérias, II: 3- Autoimunes, e II: 4 - Outras Doencas Raras de

origem ndo Genética .
A Atencdo Especializada deve garantir:

a) Acesso a recursos diagnosticos e terapéuticos, mediante protocolos e

diretrizes;
b) Acesso a informacao;
c) AG, quando indicado;

d) Estruturacdo do cuidado de forma integrada e coordenada, desde o

acolhimento, apoio, reabilitacdo e prevencao;
e) Apoio matricial a Atencdo Basica;
f) Apoio matricial a atenc¢do basica pds AG.

Este nivel de atencdo devera garantir também a referéncia para os
procedimentos diagndsticos, cirdrgicos e terapéuticos de diversas especialidades que
estejam neste nivel de complexidade. Entretanto, é fundamental ressaltar que, em func¢ado
da complexidade de alguns exames diagndsticos e do custo de alguns medicamentos,
existe a previsdo de encaminhamentos a Servicos de Atencdo Especializada ou Servicos de
Referéncia em DR (sejam pacientes em situagdes especificas, teleconsultoria/telessaide
ou amostras de exames para investigacao) com estabelecimento de protocolos, inclusive

para tratamento e reabilitacao.

6.3.1. A SOLICITACAO E EXECUCAO DOS PROCEDIMENTOS AVALIACAO
CLINICA PARA DIAGNOSTICO DE DOENCAS RARAS

Os procedimentos de avaliacao clinica para diagndstico de doengas raras (exames
especificos de doengas raras disponiveis no Sistema Unico de Satde) e de AG somente
poderdo ser solicitados e/ou executados pelos Servigos de Atencdo Especializada e

Servigcos de Referéncia em Doencas Raras, devidamente habilitados pelo Ministério da
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Saude, conforme legislacao especifica sobre as profissdes de saude e regulamentacdo dos

seus respectivos conselhos profissionais.

6.3.2. ACONSELHAMENTO GENETICO (AG)

Considerando que cerca de 80% das DR sao de origem genética, o AG é
fundamental na atencdo as familias e pessoas com essas doencgas. Segundo o Committee
on Genetic Counseling of the American Society of Human Genetics (1974), o AG é um
processo de comunicagdo que lida com os problemas humanos associados a ocorréncia ou
ao risco de ocorréncia de uma doenca genética em uma familia. Este processo envolve a
participacdao de pessoas capacitadas apropriadamente, com o objetivo de ajudar o
individuo ou a familia a compreender os aspectos envolvidos, incluindo o diagnéstico, o
curso provavel da doenca e o manejo disponivel. Ainda, o AG tem o papel de avaliar como
a hereditariedade contribui para a doenga e o risco de recorréncia nos familiares, bem
como compreender as op¢des para lidar com o risco de recorréncia. 0 AG também fornece
subsidio para escolha do curso de acdo que pareca apropriado a familia, em func¢do dos
seus riscos e objetivos; a agir de acordo com sua decisdo e a adaptar-se a doenca da
melhor maneira possivel, considerando-se tanto um membro da familia afetado quanto o
risco de recorréncia daquela doenga.

O AG envolve a existéncia prévia ou o estabelecimento de diagnostico de
determinada doenga, a interpretacdo de achados e estimativas de riscos genéticos para
pessoas clinicamente normais com familiares que apresentam diagndstico de doenca rara
documentada, a transmissdo das informac¢des relativas a etiologia, a evolucdo, ao
progndstico e ao risco de recorréncia, as estratégias de tratamento e prevencao, além de
recomendac¢des para acompanhamento e elaboracao de relatorio final a ser entregue ao
consulente.

O AG pode ser realizado nos individuos e familias com DR de origem genética ou
sob risco de desenvolvé-la e tem como objetivo primordial a assisténcia e a educacgao,
permitindo o conhecimento, aos individuos e/ou familias, sobre todos os aspectos da
doenca em curso ou em risco, desde a sua etiologia, evolucdo, prognéstico, bem como a
tomada de decisdes a respeito do direito reprodutivo.

0 AG é bem mais amplo do que a informacdo dos riscos reprodutivos. Trata-se de
informar os aspectos envolvidos na doenca e as opgdes reprodutivas. Secundariamente, o
AG também pode exercer uma funcdo preventiva, que depende de opgdes livres e

conscientes dos casais que apresentam a possibilidade de gerar filhos com anomalias
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congénitas ou doencgas geneticamente determinadas. Os individuos sdo conscientizados
da situagdo, sem serem privados do seu direito de decisdo reprodutiva.

Considerando o carater ndo diretivo e ndo coercitivo do AG, é vedado ao
profissional que realiza o AG recomendar, sugerir ou indicar condutas as familias e/ou
individuos, ou exigir deles alguma postura. As decisdes tomadas por esses ultimos devem
ser absolutamente livres e pessoais, sendo isentas de qualquer influéncia ou
procedimentos externos, por parte de profissionais ou de institui¢oes.

Muitas vezes a necessidade de AG serd identificada em servicos de especialidades.

0 AG -podera ser indicado nas seguintes situagdes:

a) Pessoas com doengas genéticas raras previamente diagnosticadas sem AG e seu
familiares;

b) Individuos, casais e gestantes com questionamento sobre riscos individuais ou
para prole futura em funcdo de doenca genética rara (confirmada ou sob suspeita) na
familia;

c) Gestantes/casais com suspeita de doenga genética rara na gestacdo em curso

que ainda ndo tenham sido encaminhados para o AG.

O AG devera ser realizado por equipe multiprofissional capacitada, contendo em
sua equipe o médico geneticista e/ou profissionais de satide capacitados, com graduacao
na area da sadde e pos-graduacao - mestrado ou doutorado académico na area de
Genética Humana ou Titulo de especialista em Biologia Molecular Humana ou
Citogenética Humana, emitidos pela Sociedade Brasileira de Genética ou Titulo de
Especialista em Genética, emitido pelo Conselho Federal de Biologia, e Comprovacao de
no minimo 800 horas de experiéncia profissional ou estagio supervisionado em AG.

Durante o AG, as informagdes sobre etiologia, evolucao e progndstico da doenga
devem ser repassadas ao consulente e/ou familiares, juntamente com as informagoes
acerca do risco reprodutivo. Isso deve ser feito de forma nao diretiva e com discussao das
opcdes frente ao risco de ocorréncia/recorréncia, favorecendo a compreensao e o
seguimento da atengdo ao consulente e seus familiares.

Devera ser garantida a contrarreferéncia orientada para seguimento na Atencado
Basica, com possibilidade de retorno ao servigo de atenc¢do especializada ou servigo de
referéncia em DR caso seja identificada necessidade de orientacdo. Quando a DR nao for

de natureza genética, deve ser garantido o acesso aos Servigos Especializados ou Servicos
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de Referéncia em Doengas Raras, para o atendimento adequado as suas necessidades.

Quando o AG envolver diagndstico médico, tratamento clinico e medicamentoso sera
obrigatoria a presenca de médico geneticista.

E obrigatéria a elaboracio de laudo escrito e assinado pelo profissional responsavel
que realizou o AG, a ser anexado no prontuario do consulente.

O AG sera realizado no SUS apenas nos servicos de saude definidos e pactuados pelo

gestor local com habilitacao especifica para o referido procedimento.

6.4.A FUNCAO DO CENTRO ESPECIALIZADO EM REABILITACAO - CER NA
POLITICA NACIONAL DE ATENCAO INTEGRAL AS PESSOAS COM DOENCAS
RARAS

O Centro Especializado em Reabilitacdo (CER) é um ponto de atencdo ambulatorial
especializada em reabilitacdo que realiza diagnoéstico, tratamento, concessao, adaptacdo e
manutencdo de tecnologia assistiva, constituindo-se como referéncia para a rede de
atencdo a saude no territério. Podera ser organizado das seguintes formas:

CER II: composto por dois servicos de reabilitagdo habilitados;

CER III: composto por trés servicos de reabilitacdo habilitados;

CER IV: composto por quatro ou mais servigos de reabilitagdo habilitados.

Constitui-se como um servigo de referéncia regulado aquele que funciona segundo
base territorial e fornece atencdo especializada as pessoas com deficiéncia temporaria ou
permanente; progressiva, regressiva, ou estavel; intermitente ou continua; severa ou em

regime de tratamento intensivo. Pretende-se que o CER possa:

a) Estabelecer-se como lugar de referéncia do cuidado e protecdo para
usudrios, familiares e acompanhantes nos processos de reabilitacdo auditiva, fisica,
intelectual, visual, ostomias e multiplas deficiéncias;

b) Produzir em conjunto com o usudrio, seus familiares e acompanhantes, de
forma matricial na rede de atencdo, um Projeto Terapéutico Singular, baseado em
avaliacdes multidisciplinares das necessidades e capacidades das pessoas com deficiéncia,
incluindo dispositivos e tecnologias assistivas e com foco na producdo da autonomia e do
maximo de independéncia em diferentes aspectos da vida;

c) Garantir a indicacdao de dispositivos assistivos, devendo estes serem
criteriosamente escolhidos, bem adaptados e adequados ao ambiente fisico e social,

garantindo o uso seguro e eficiente;
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d) Melhorar a funcionalidade e promover a inclusao social das pessoas com
deficiéncia em seu ambiente social, por meio de medidas de prevencdo e/ou reducao do
ritmo da perda funcional, de melhora ou recuperacao da fung¢do, de compensacdo da
funcao perdida e de manutencdo da fun¢ao atual;

e) Estabelecer fluxos e praticas de cuidado a saude, continuos, coordenados e
articulados entre os diferentes pontos de aten¢do da rede de cuidados as pessoas com
deficiéncia em cada territorio;

f) Realizar a¢des de apoio matricial na Atengdo Basica no ambito da Regido de
Saude, compartilhando a responsabilidade com os demais pontos da Rede de Atencdo a
Saude;

g) Articular-se com a Rede do Sistema Unico de Assisténcia Social (SUAS) da
Regido de Saude a que pertenga para acompanhamento compartilhado de casos, quando
necessario;

h) Articular-se com a Rede de Ensino da Regido de Saude a que pertenca para
identificar criangas, adolescentes e adultos com deficiéncia e avaliar suas necessidades,
dar apoio e orientacdo aos educadores, as familias e a comunidade escolar, visando a

adequacao do ambiente escolar as especificidades das pessoas com deficiéncia.

Os Centros Especializados em Reabilitacdo (CER), atualmente responsaveis pela
reabilitacdo das pessoas com deficiéncia, sdo componentes estruturantes da Politica
Nacional de Atenc¢do as Pessoas com Doencgas Raras. De acordo com a integralidade do
cuidado, esses Centros também serdo responsaveis pela reabilitagio dos pacientes
encaminhados pelos Servicos de Atencdo Especializada e Servigos de Referéncia em

Doengas Raras.

7. ORGANIZACAO DO CUIDADO AS PESSOAS COM DOENCAS RARAS:

7.1.EIXO I: 1 - ANOMALIAS CONGENITAS OU DE MANIFESTACAO TARDIA

No Brasil, 2% a 3% do total de nascidos vivos tém alguma anomalia congénita, esta
é a segunda causa de mortalidade infantil e é responsavel por mais de 1/3 das internagdes
pediatricas. Estima-se minimamente 60.000 novos casos por ano. Consideradas as
doencas de manifestacdo tardia o percentual fica em torno de 5%. Incluem-se entre as

anomalias congénitas as condicdes que, embora a alteracdo genética esteja presente no

nascimento sé irdo se manifestar mais tarde na vida.
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Além das condicbes detectaveis ao nascimento, este eixo inclui toda anomalia
funcional ou estrutural do desenvolvimento do feto, decorrente de fator originado antes
do nascimento, seja genético, ambiental ou desconhecido, mesmo quando o defeito ndo
for aparente no recém-nascido e s6 se manifeste mais tarde (OPAS, 1984). Inclui também
doencas neurodegenerativas, bem como qualquer doenca genética, em especial as
causadas por genes principais ou mendelianos, ou seja, de heran¢a autossdémica

dominante, autossomica recessiva e ligadas ao cromossomo X.

7.1.1. ATENCAO BASICA

A. FUNCAO DA ATENGCAO BASICA:

Cabe a Atencdo Basica detectar ou aventar a suspeita de anomalia congénita
(isolada ou multipla) e fazer os encaminhamentos necessarios. Em caso de problemas
clinicos associados, providenciar os encaminhamentos de acordo com a necessidade. O
individuo e sua familia devem ser acompanhados, preferencialmente, no seu territério,

pela equipe de atenc¢do basica durante e apés o processo de definigdo diagnéstica.

B. PROCEDIMENTOS DA ATENGAO BASICA:

Na consulta, a anamnese deve ser feita com especial atencdo para antecedentes
gestacionais e de parto; evolucdo do desenvolvimento neuropsicomotor; histérico
familiar positivo; consanguinidade parental; exposicao a agentes fisicos, quimicos e/ou
bioldgicos; exame fisico completo, com realizacdo de antropometria e cuidado para a
percepc¢ao de sinais dismorficos. Também deve ser feito acompanhamento de rotina na
Atencdo Basica.

Ainda cabe a Atencdo Basica encaminhar e referenciar de forma regulada o
paciente com anomalia congénita isolada ou com anomalias congénitas multiplas a
Servicos de Atengao Especializada ou Servigos de Referéncia em DR, com relatorio clinico
resumido.

Independentemente do diagnéstico etioldgico, em caso de deficiéncias fisicas
multiplas ou isoladas, de atraso no desenvolvimento neuropsicomotor, cumpre
encaminhar para terapias de apoio no CER. Interfaces recomendadas: Terapias de apoio
(fisioterapia, fonoaudiologia, terapia ocupacional e outros servicos de aten¢do ao
desenvolvimento neuropsicomotor) e servicos especializados em geral (ja inseridos no

fluxo normal de atendimento).
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7.1.2. ATENCAO ESPECIALIZADA

A. FUNCAO DA ATENCAO ESPECIALIZADA:

Compete a atencdo especializada realizar a¢des e servigos de diagndstico,
habilitacdo/reabilitacio e tratamento especifico, de acordo com a necessidade
complementar de todas as especialidades. Quando a atencdo especializada se configurar
como Servico de Atencdo Especializada ou Servicos de Referéncia em DR, em especial
para DR com anomalias congénitas, estes servicos deverdo ser a referéncia para os
encaminhamentos oriundos da Atencao Basica ou de outro servigco de satde da atengdo

especializada.

Sao de responsabilidade da Atencao Especializada a deteccdo de suspeita de
anomalia congénita e o levantamento dos diagndsticos possiveis aplicaveis ao caso, bem
como os encaminhamentos necessarios.

Ainda cabe a esse nivel de atencdo fazer o encaminhamento e a referéncia, de
forma regulada, de paciente com anomalia congénita isolada ou com anomalias
congénitas multiplas, a Servigcos ou Servicos de Referéncia em DR, com relatério clinico
resumido.

Independentemente do diagndstico etioldgico, em caso de deficiéncias fisicas
multiplas ou isoladas, de atraso ou risco de atraso no desenvolvimento neuropsicomotor,
cumpre encaminhar para terapias de apoio.

Interfaces recomendadas: Terapias de apoio (fisioterapia, fonoaudiologia, terapia
ocupacional e outros servicos de aten¢do ao desenvolvimento neuropsicomotor) e

servicos especializados em geral (ja inseridos no fluxo normal de atendimento).

B. PROCEDIMENTOS ESPECIFICOS NA ATENGCAO ESPECIALIZADA:

a) Observacao genético-clinica: anamnese, elaboracdao de heredograma (pelo
menos trés geragdes), aten¢do aos antecedentes gestacionais, condi¢des ao nascimento e
periodo neonatal, desenvolvimento somatico e neuropsicomotor e outras intercorréncias
morbidas relevantes; exame fisico completo, com especial atencdo a antropometria e
presenca de sinais dismorficos;

b) Avaliacdo genético-clinica de natimortos e avaliagdo de 6bitos de individuos
com anomalias congénitas;

c) Encaminhamento para outras especialidades, para investigacdo e manejo, se

necessario;
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d) AG, com elaboracdo de relatdrio a ser entregue ao consulente;

e) Contrarreferéncia para segmento na Atencdo Basica, com diagndstico (se

possivel), orientacdo e monitoramento de cuidados, e conclusdo do AG;

f) Solicitacao de exames diagnosticos;

g) Tratamento especifico de acordo com o problema e baseado em Protocolos

Clinicos e Diretrizes Terapéuticas;

h) Terapia de apoio;

i) Agoes de inclusdo social.

C. APOIO DIAGNOSTICO: EXAMES COMPLEMENTARES:

a) Exames de Imagem;

b) Exames laboratoriais;

c) Avaliacdo por demais especialidades;

d) Investigacao laboratorial para anomalias congénitas;

e) Investigacdo de Erros Inatos do metabolismo:

7.1.3. FLUXOGRAMA: ATENDIMENTO RECOMENDADO PARA ANOMALIAS

CONGENITAS.

Anomalia isolada

A4

| Diagndstico |

Risco de
recorréncia/

Aconselhamento
genético

Crianga com
anomalia congénita

Anamnese/Exame fisico

Procura de informagdes
adicionais (1)/Exames
complementares (2)

Anomalias multiplas

[ Diagndstico ]

[ Sem diagnéstico]

Exames
confirmatorios

Risco de
recorréncia/
Aconselhamento
genético

(1) Informacgdes adicionais:
fotografias, revis8o da literatura
e revisdo de prontuario de
outras unidades de satide.

(2) Testes diagnosticos ou
confirmatdrios: radiografias;
testes: citogenéticos,
moleculares e bioquimicos e
avalia¢cBes com outros
especialistas.

N
Cuidados e
seguimento

Aconselhamento
genético

Recomendaces
de especialistas

Orientagdo e
monitorizacdo
dos cuidados

Cuidadose
seguimento

A4
Generalista/
Outros
especialistas

Reavaliacdo

periédica/Busca
diagndstica

7.2.EIXO I: 2 - DEFICIENCIA INTELECTUAL

A Deficiéncia Intelectual pode resultar de causas genéticas, da exposicao a fatores

deletérios do ambiente, ou ainda da interacao entre ambos. Cerca de 1 a 2% sao graves e
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causadas por Doengas Raras, podendo, entdo, ser atendidos pelos Servigos de Atengdo

Especializada e Servigos de Referéncia em Doengas Raras.

7.2.1. ATENCAO BASICA

A. FUNCAO DA ATENCAO BASICA:

Detectar ou aventar a suspeita de Deficiéncia Intelectual e fazer os
encaminhamentos necessarios para avaliagdo diagnéstica. Em caso de comprovacdo de
deficiéncia intelectual decorrente de doenga rara ou com doenca rara associada, o
paciente e sua familia serdo atendidos nos Servicos de Atencdo Especializada e Servicos
de Referéncia em Doencas Raras. Em caso de problemas clinicos associados, providenciar

os encaminhamentos de acordo com a necessidade.

B. PROCEDIMENTOS DA ATENGAO BASICA:

Na consulta, realizar anamnese com especial atencdo para antecedentes
gestacionais e de parto, evolucdo do desenvolvimento neuropsicomotor, desempenho
escolar, histdrico familiar positivo, consanguinidade parental; exame fisico completo, com
especial aten¢do para antropometria e sinais dismoérficos; acompanhamento de rotina na

Atencdo Basica e de acordo com a rotina recomendada pelo servico de referéncia.

C. CRITERIOS DE ENCAMINHAMENTO PARA SERVICO ESPECIALIZADO OU
SERVICO DE REFERENCIA EM DR:

Encaminhar/referenciar de forma regulada a Servicos de Atencdo Especializada ou
Servicos de Referéncia em DR, com relatério clinico resumido, paciente com:

a) Deficiéncia Intelectual aparentemente isolada (sem sinais dismorficos) com
suspeita de doenca rara para avaliacdo neuroldgica ou genética em funcdo da suspeita
clinica;

b) Deficiéncia Intelectual associada a quadro dismérfico

c) Deficiéncia Intelectual com ou sem sinais dismorficos, associado a
consanguinidade e/ou historico familiar positivo

Independentemente do diagnéstico etiolégico, em caso de deficiéncias fisicas
multiplas ou isoladas, de atraso, ou risco de atraso no desenvolvimento neuropsicomotor,
encaminhar para terapias de apoio. Interfaces recomendadas: Terapias de apoio
(fisioterapia/fonoaudiologia/terapia ocupacional e outros servicos de aten¢do ao

desenvolvimento neuropsicomotor), neurologia, CER ou nos Servigos Especializados em
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Geral (ja inseridos no fluxo normal de atendimento).

7.2.2. ATENCAO ESPECIALIZADA

A. FUNCAO DA ATENCAO ESPECIALIZADA:

Compete a atencdo especializada realizar ag¢des e servigos de diagndstico,
habilitacdo/reabilitacio e tratamento especifico, de acordo com a necessidade
complementar de todas as especialidades. Quando a atencdo especializada se configurar
como Servico de Atencao ou Servico de Referéncia em DR, em especial para DR com
Deficiéncia Intelectual, estes servicos deverrao ser a referéncia para os encaminhamentos
oriundos da atencdo basica ou de outro servigo de sauide da atencdo especializada. Alguns
fatores podem indicar a necessidade de encaminhamento para o geneticista clinico, tais
como: sinais dismoérficos ndo detectados anteriormente, associagdo com malformagdes,
recorréncia familiar de Deficiéncia Intelectual, regressao psicomotora.

E de responsabilidade da Atengdo Especializada detectar ou aventar a suspeita de
DR com Deficiéncia Intelectual, realizar as investigacdes e firmar os diagnosticos possiveis
e fazer os encaminhamentos necessarios. O paciente com suspeita de Deficiéncia
Intelectual associada a doenga rara poderd ser encaminhado/referenciado de forma
regulada a Servigos Especializados ou Servicos de Referéncia em DR, com relatério clinico
resumido.

Independentemente do diagndstico etioldégico, em caso de atraso no
desenvolvimento neuropsicomotor, encaminhar para terapias de apoio. Independente do
diagnostico etiologico, em caso de problemas clinicos associados, providenciar os
encaminhamentos de acordo com a necessidade. Interfaces recomendadas: a) Neurologia;
b) Terapias de apoio (fisioterapia/fonoaudiologia/terapia
ocupacional/psicopedagogia/outros servicos de atencdo ao desenvolvimento
neuropsicomotor) e

c) CER ou nos Servicos Especializados em Geral (ja inseridos no fluxo normal de

atendimento).

B. PROCEDIMENTOS ESPECIFICOS DA ATENGAO ESPECIALIZADA (SERVICOS
ESPECIALIZADOS OU SERVICOS DE REFERENCIA EM DR):

a) Observacdo genético-clinica: Anamnese, elaboracdo de heredograma (pelo
menos trés geragdes), atencdo aos antecedentes gestacionais, condigdes ao nascimento e

periodo neonatal, desenvolvimento somatico e neuropsicomotor e outras intercorréncias
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morbidas relevantes; exame fisico completo, com especial atencdo a antropometria e

presenca de sinais dismarficos;

b) Encaminhamento para outras especialidades, para investigacdo e manejo, se
necessario;

C) AG com elaboracdo de relatorio a ser entregue ao consulente ou seu
responsavel.

d) Contrarreferéncia para seguimento na Atencdao Basica, com diagndstico

(quando possivel), orientacdo e monitoramento de cuidados, e conclusido do AG.

e) Solicitagao de exames diagnosticos;

f) Tratamento especifico de acordo com o problema e baseado em Protocolos
Clinicos e Diretrizes Terapéuticas;

9) Terapia de apoio;

h) Acdes de inclusio social.

C. APOIO DIAGNOSTICO: EXAMES COMPLEMENTARES:

a) Exames de Imagem:

b) Avaliacdo Laboratorial;

c) Avaliacdo por demais especialidades;
d) Apoio em genética;

e) Apoio diagnéstico especifico em genética (indicacao seletiva):

2582590
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7.2.3. FLUXOGRAMA: ATENDIMENTO RECOMENDADO PARA DEFICIENCIA
INTELECTUAL

caminl hamae
via pediatra,
méaico de
ramilia, et Neuroimagam

l

(Atrase da Intelectual (OT) )

-

Geneticista Clinica

Cliniea e
J

Suspeita de quadro DI sermn especificaciio
sindrémico de atoloot diagnéstica ou suspeita de DI isclada
manogénica, incluindo erro cromessomopatia
nato do l

o
=0
()

(Crosiva ) ( )

DI eticlogia definida

—(

Pesquisa de perdas
subteloméricas

DI etiologia indetarminada

Retorno para a unidade bésica responsdvel |w—|
pelo com

b[sul‘:ﬂ:-s’u de avallagSo por uuh’usJ
especisiistas coso necesssro

Encaminhamento a terapias de | _—
| E—— apoio/habilitacio

L—. Aconselhamento genética ((orientacao ramitiar )

-

[ TP — cifnico )

7.3. EIXO I: 3 - ERRO INATO DO METABOLISMO (EIM).

Mais de 550 doencas foram descritas neste grupo, sendo a incidéncia do seu
conjunto estimada em 1: 1000 a 1:2500 nascimentos. No Brasil estima-se 3000 novos
casos de EIM a cada ano. Os EIM sdo geralmente multissistémicos, muitos evoluindo com
comprometimento neurolégico e dbito precoce. O diagndstico dos EIM é complexo,
compreendendo vdarias etapas de investigacdo. Ha possibilidade de intervengao
terapéutica em boa parte dos casos. O tratamento especifico envolve dietoterapia, uso de
farmacos, reposicdo enzimatica e até transplante de drgaos e tecidos. Pacientes com EIM

necessitam de acompanhamento especializado cuidadoso.

7.3.1. CLASSIFICACAO CLINICA DOS EIM

A. EIM Grupo I: comprometimento do metabolismo intermediario caracterizado
por quadro clinico de intoxicacdo aguda e cronica, relacionado diretamente com ingestdo
alimentar de proteina ou agucar, incluindo defeito no metabolismo dos aminodacidos, dos

acidos organicos, do ciclo da uréia e intolerancia aos agucares;

B. EIM Grupo II: deficiéncia na producdo ou utilizacdo de energia, incluindo

doencas de depdsito do glicogénio, doencas mitocondriais de cadeia respiratoria, defeitos
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de beta-oxidac¢do de acidos graxos e hiperlacticemias congénitas;

C. EIM Grupo III: deficiéncia na sintese ou catabolismo de moléculas complexas,
caracterizado por sinais e sintomas permanentes e progressivos sem relacdo com
ingestdo alimentar; incluindo doengas de depdsito lisossomico e dos peroxissomos, dos

lipideos, dos acidos biliares, das vitaminas, do transporte de metais entre outras.

O Servigco de Atencdo Especializado e Servico de Referéncia em DR com EIM é
referéncia para o atendimento a individuos com EIM, oriundos da Atencdo Basica ou da

Atencao Especializada.

7.3.2. ATENCAO BASICA

A. FUNCAO DA ATENCAO BASICA:

Detectar ou aventar a suspeita de EIM ou receber o diagnéstico laboratorial e fazer
os encaminhamentos necessarios. Em caso de problemas clinicos associados,

providenciar os encaminhamentos de acordo com a necessidade.

B. PROCEDIMENTOS DA ATENGAO BASICA:

a) Consulta médica: Anamnese com especial atencdo para antecedentes
gestacionais e de parto, historia alimentar, desenvolvimento neuropsicomotor (atraso,
involucdo), consanguinidade, historico familiar positivo para casos semelhantes, 6bitos
neonatais ou na infancia de causa indeterminada, exame fisico completo com especial
atencdo para antropometria, sinais dismarficos especificos, exame neurologico, alteracdes

oculares, de pele, cabelos e unhas (faneros).

b) Encaminhamento para Servigo Especializado / Servico de Referéncia em
Doencas Raras quando suspeita de erro inato do metabolismo - presen¢a de um ou mais

dos itens abaixo:

—Sinais e sintomas no periodo neonatal: Hipoglicemia injustificada, alcalose
respiratéria em intercorréncias perinatais, acidose metabodlica persistente, cetonuria,
sindrome séptica sem fator de risco para infeccdo, cardiomiopatia hipertrofica, disfungao
hepdtica injustificada, odores incomuns, manifestacdes neurolégicas precoces nao
justificadas por intercorréncias na gravidez, parto e periodo neonatal, discrasias
sanguineas inexplicadas, instabilidade térmica, catarata congénita, dificuldades

alimentares. Historia Familiar: pais consanguineos, abortos espontaneos, neomortos,
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hidropisia fetal ndo imune inexplicada, 6bitos neonatais, familiares afetados por algum
EIM, fenilcetonuria materna, irmaos com doencas inexplicadas (encefalopatia, sepsis,
sindrome da morte subita do lactente). Historia gestacional: sindrome HELLP (hemolise,
alteracao de enzimas hepaticas e plaquetopenia), esteatose hepatica aguda da gravidez.

—Sinais e sintomas fora do periodo neonatal: Distirbios metabolicos
inexplicaveis, quadros recorrentes de vomitos e/ou desidratacdo que representam crise
metabdlica, epilepsia inexplicAvel e/ou de dificil controle, quadros neurolégicos
recorrentes como ataxia intermitente ou crises de letargia e/ou coma, quadro neurolégico
flutuante que alterna consciéncia com torpor, atraso de desenvolvimento
neuropsicomotor ou Deficiéncia Intelectual inexplicavel, involu¢do do desenvolvimento
neuropsicomotor ou perda da fala e/ou marcha e/ou compreensdo em qualquer idade,
hepatomegalia e/ou esplenomegalia inexplicaivel acompanhada ou nao de atraso do
desenvolvimento ou Deficiéncia Intelectual, anormalidades oculares como, luxacdo do
cristalino ou mancha vermelho cereja ou retinose pigmentar ou cdrnea verticillata ou
cegueira familiar, quadro semelhante a acidente vascular encefdlico inexplicavel em
qualquer idade.

—Outros sinais e sintomas sao possiveis de ocorrer tanto no periodo neonatal,

quanto apds o mesmo, em doengas classificadas neste eixo.

7.3.3. ATENCAO ESPECIALIZADA

A. FUNCAO DA ATENCAO ESPECIALIZADA:

Compete a atencao especializada realizar acdes e servicos de diagnostico,
habilitacdo/reabilitacido e tratamento especifico, de acordo com a necessidade
complementar de todas as especialidades. Quando a atencao especializada se configurar
como Servigo de Atencao ou Servico de Referéncia em DR, em especial para DR com EIM,
estes servigos deverrdo ser a referéncia para os encaminhamentos oriundos da atengao
basica ou de outro servico de saude da atenc¢ao especializada.

E de responsabilidade da Atencio Especializada detectar ou aventar a suspeita de
DR com EIM, realizar as investigacdes e firmar os diagnésticos possiveis e fazer os
encaminhamentos necessarios. O paciente com suspeita de EIM podera ser
encaminhado/referenciado de forma regulada para o Servigo de Atencao Especializada ou
Servico de Referéncia em DR, com relatério clinico resumido.

Independentemente do diagndstico etiolégico, em caso de atraso no
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desenvolvimento neuropsicomotor, encaminhar para terapias de apoio. Independente do
diagnostico etiologico, em caso de problemas clinicos associados, providenciar os
encaminhamentos de acordo com a necessidade. Interfaces recomendadas: a) Outras
especialidades médicas em geral; b) Servicos de imagem, c) Laboratério de analises
clinicas e d) Servigos laboratoriais de apoio diagnéstico em genética clinica: laboratério

de citogenética / erros inatos de metabolismo / biologia molecular.

B. PROCEDIMENTOS ESPECIFICOS DA ATENCAO ESPECIALIZADA

a) Anamnese, elaborac¢do de heredograma (pelo menos trés geracdes), atencao aos
antecedentes gestacionais, condi¢gdes ao nascimento e periodo neonatal, desenvolvimento
somatico e neuropsicomotor e outras intercorréncias mérbidas relevantes. Exame fisico
completo, com especial atencdo a antropometria, presenca de sinais dismoérficos, exame
neurolégico, alteragdes oculares e dos cabelos.

b) Avaliacdo genético-clinica de natimortos e de individuos falecidos com
distarbios metabdlicos / morte subita de causa indeterminada;

c) Encaminhamento para outras especialidades, para investigacdo e manejo, se
necessario;

d) AG;

e) Contrarreferéncia para seguimento na Atencao Basica, com diagnoéstico (quando

possivel), orientacdo e monitoramento de cuidados, e conclusdo do AG;

C. APOIO DIAGNOSTICO: EXAMES COMPLEMENTARES:

Classificacdo do paciente em um dos trés grupos citados acima (Classificacao
Clinica dos EIM - Grupos I, II e Ill) e realizacdo de triagem urinaria especifica para
deteccdo de metabdlitos relacionados aos EIM e triagem sanguinea. E importante
salientar que sempre que considerado um EIM deve ser considerada a realizagdo de
triagem no sangue e na urina, principalmente para a Classificagdo Clinica dos EIM dos
grupos [ e III

a) Triagem sanguinea solicitada na suspeita de um EIM (indicacdao seletiva):
Hemograma; Gasometria venosa; Sédio, potassio, cloro; Glicose; Colesterol total e fragdes,
triglicérides; ALT, AST, gama GT; Acido trico; CPK; Lactato, piruvato, amonia;

b) Exames complementares e consultas solicitadas: Exames de Imagem; Avaliacdo
hormonal; Avaliacdo oftalmolégica; Avaliagdo auditiva; Avaliacdo neuroldgica.

Amostras de sangue/urina do paciente deverdo ser encaminhadas para
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-

laboratorios de referéncia em EIM, juntamente com a descricao do caso e os resultados

dos exames acima citados. As amostras encaminhadas para estes laboratérios deverao ser

analisadas conforme a suspeita diagndstica:

a)
b)
c)
d)
e)
f)

Dosagem quantitativa de aminoacidos no sangue, e/ou na urina

Dosagem de acidos organicos na urina;

Cromatografia ou eletroforese ou dosagem de glicosaminoglicanos na urina;
Cromatografia / dosagem de sialiloligossacarideos;

Cromatografia / dosagem de oligossacarideos;

Cromatografia de agucares.

Realizar, conforme o caso:

a)
b)
c)
d)
e)

Ensaios enzimaticos especificos em plasma e ou sangue em papel filtro;
Ensaios de enzimas especificas em leucdcitos, eritrdcitos e outros tecidos;
Ensaios de enzimas especificas e outros testes em células cultivadas;
Exames de genética molecular (indicac¢do seletiva).

Outras tecnologias de analise bioquimicas ou moleculares incorporadas.
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7.3.4. FLUXOGRAMA: ATENDIMENTO RECOMENDADO PARA ERROS INATOS
DO METABOLISMO

Persisténcia da
hipétese diagndstica

[Exames confirmatorios ]

|

[Confirmagﬁodiagnéstica }(

Testes especificos,
dependentes de
suspeita clinica (3/4)

A4

Acompanhamento clinico; ~
Caso ndo confirmado
Tratamento;
Aconselhamento genético

e avaliagdo do risco de recorréncia;
Encaminhamento a outros especialistas

A 4
[ Cuidados e seguimento ]

[(1) Principais sinais e sintomas clinicos sugestivos de EIM
Morte neonatal ou infantil sem causa definida;
Consangliinidade entre os pais;
Encefalopatia inexplicdvel que ocorre em qualguer idade e de uma forma recorrente;
Episddios de hipoglicemia em jejum, acidose metabdlica ou
alcalose respirataria;
Regressdo neuroldgica;
Retardo mental progressivo;
Hepato e/ou esplenomegalia, ictericia colestatica sem causa aparente;
Déficit de crescimento e/ou alteracBes 6steo-articulares.

-
(2) Testes de triagem inespecificos (urina/ sangue), conforme a apresentac&o clinica,

tendo diferengas de apresentacdo de pequenas e grande moléculas.

Exames laboratoriais inespecificos nas suspeitas de EIM

Exames Observacbes

Hemograma, exames qualitativo de urina, gasometria, provas de fungdo Erros inatos com sintomas hepéticos,
hepdtica e renal, glicemia, eletr s, amdnia, dcido ltico sérico neurolégicos, metabdlicos
Identificacdo de Glicideos Urindrios Galactosemia

Identificacdo e quantificacdo de Glicosaminoglicanos urinarios Doencas de deposito lisossémico
Identificacdo de Oligo e sialoligossacarideos urinarios Doencas de depdsito lisossémico

Perfil Tandem

-
(3) Testes quantitativos.

Exame Material de andlise EIM iad,
Analise de dcidos orgénicos na urina por Urina Acidemias orgénicas, doencas do metabolismo
cromatografia gasosa acoplada ao energético, aminodcidopatias.

espectrdmetro de massa— CG/MS

Dosagem quantitativa de aminoacidos por Urina, sangue, liquor e |Aminoacidopatias, acidemias orgénicas, doenca de

HPLC, auto-analisador, Tandem papel filtro neurotransmissores
Acidos graxos de cadeia muito longa (VLCFA) [Sangue Doenga dos peroxissomos (adrenoleucodistrofia,
sindrome de Zelweger)
Dosagem de acido ordtico Urina Defeitos do ciclo da uréia
"Dosagem de Succinil-acetona Sangue e urina Tirosinemia tipo 1
"Dosagem de acido sidlico Urina Sialidose
s J
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(18) Enzimas cuja atividade podem ser mensuradas. A
Local de mensuragio Enzima g
it Frutose-1,6-difosfatase Deficiéncia de frutose-1,6-difosfatase
Tecido hepatico e e e
Glicose-b-fosfatase Glicogenose tipo |
Eritrécitos Galactose-1-fosfato-uridil transferase Galactosemia
Alfa-iduronidase Mucopolissacaridose tipo |
Alfa-galactosidase A Doenca de Fabry
Arilsulfatase A Leucodistrofia metacromatica
Beta-glicuronidase Mucopolissacaridose tipo VII
Plasma Hemsam!n!ﬂases,&e B Doenca de Sandhof
Hexosaminidase A Doenca de Tay-Sachs
Iduronato sulfatase Mucopolissacaridose tipo 11
Alfa-galactosidase | Doenga de Schindler
N-acetilglicosaminidase Mucopolissacaridose tipo 111B
Quitotriosidase Doencas lisossomicas
AEE""FDA glicosaminide Mucopolissacaridose 111C
N-acetiltransferase
Alfa-fucosidase Fucosidose
Alfa-glicosidase Doenca de Pompe
Alfa-manosidase Manosidose
Alfa-galactosidase A Doenca de Fabry
Arilsulfatase A Leutudistrqf\d Metacromdtica
Mucosulfatidose
Arilsufatase B Mucopolwssgcandose Vi
Mucosulfatidose
Leucécitos/Fibroblastos Arilsulfatase C Ictiose ligada a0 X
Beta-galactosidase Gangliosidose GM1
Mucopolissacaridose IVB
Beta-glicosidase oenca de Gaucher
Beta-manosidase eta-Manosidose
Esfingomielinase ca. de Nieman Pick A ou B
Galactocerebrosidase oenca de Krabbe
Galactose-6-sulfatase Mucopolissacaridose IV A
Heparan-sulfamidase Mucopolissacaridose 11l A
N-acetilglicosamina-6-sulfatase Mucopolissacaridose |11 D
Neuraminidase Sialidose
\ /

7.4.EIXO II - DOENCA RARA DE ORIGEM NAO GENETICA.

Aproximadamente 20% das DR possuem etiologia ndo genética. Ja é possivel
identificar alguns grupos de doencas raras ndo genéticas: doencas raras infecciosas,

doencas raras inflamatoérias e doencas raras autoimunes, entre outras.

7.4.1. 1I: 1- DOENCAS RARAS INFECCIOSAS.

Algumas doengas raras infecciosas, embora no pais sejam raras, podem ser
frequentes em algumas regides pelo seu carater endémico. Para muitas dessas doengas o
Ministério da Saude tem politicas especificas. Embora possam existir Servicos
Especializados ou Servicos de Referéncia especificos, por doengas, com o seu
desenvolvimento e de acordo com as necessidades eles podem ser agrupados sob a
denominacgao de Servicos Especializados ou Servigos de Referéncia para Doencas Raras

Infecciosas.

7.4.1.1. ATENCAO BASICA

A. FUNCAO DA ATENCAO BASICA:

Detectar ou suspeitar de Doenga Rara Infecciosa e fazer os encaminhamentos
necessarios. Em caso de problemas clinicos associados, providenciar os
encaminhamentos de acordo com a necessidade.

Procedimentos da Atenc¢ao Basica:

Na consulta, realizar a anamnese com especial atencdo para sinais e sintomas

clinicos, residéncia em areas de risco, exposicdo a outros afetados, vetores e ambientes de

risco; exame fisico completo com especial atengdo para 6rgdos mais frequentemente

2582590




atingidos; acompanhamento de rotina na atengdo basica de acordo com a orientacdo dos
servicos de atencdo especializada. Pacientes com suspeita de doenga rara de natureza
infecciosa poderao ser encaminhados/referenciados de forma regulada a Servigos ou
Servigos de Referéncia em DR, com relatorio clinico resumido.

Independentemente do diagndstico etioldgico, em caso de atraso no
desenvolvimento neuropsicomotor associado, encaminhar para terapias de apoio no CER.
Interfaces recomendadas: Terapias de apoio (fisioterapia/fonoaudiologia/terapia
ocupacional e outros servicos de aten¢ao ao desenvolvimento neuropsicomotor) no CER

ou nos Servicos Especializados em Geral (ja inseridos no fluxo normal de atendimento).

7.4.1.2. ATENCAO ESPECIALIZADA

A. FUNCAO DA ATENCAO ESPECIALIZADA:

Compete a atencao especializada realizar a¢des e servicos de diagnostico,
habilitacdo/reabilitagio e tratamento especifico, de acordo com a necessidade
complementar de todas as especialidades. Quando a atencao especializada se configurar
como Servico de Atencdo Especializada ou Servico de Referéncia em DR, em especial para
DR nao Genética e de causa Infecciosa, estes servicos deverdo ser a referéncia para os
encaminhamentos oriundos da ateng¢do basica ou de outro servico de saide da atengao
especializada.

E de responsabilidade da Atencio Especializada detectar ou aventar a suspeita de
DR nao Genética Infecciosa, realizar as investiga¢oes e firmar os diagndsticos possiveis e
fazer os encaminhamentos necessarios, incluindo a prescricdo de medidas capazes de
prevenir ou diminuir a incidéncia desse tipo de doenca. O paciente com DR ndo genética e
infecciosa podera ser encaminhado/referenciado de forma regulada para os Servicos
Especializados ou Servicos de Referéncia em DR, com relatério clinico resumido.
Independentemente do diagnéstico etiolégico, em caso de atraso no desenvolvimento
neuropsicomotor, encaminhar para terapias de apoio no CER. Independente do
diagnostico etiolégico, em caso de problemas clinicos associados, providenciar os
encaminhamentos de acordo com a necessidade. Interfaces recomendadas: a) Terapias de
apoio (fisioterapia/ fonoaudiologia/terapia ocupacional/psicopedagogia/outros servigos
de atencdo ao desenvolvimento neuropsicomotor) e b) CER ou nos Servigos

Especializados em Geral (ja inseridos no fluxo normal de atendimento).
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B. PROCEDIMENTOS ESPECIFICOS DA ATENCAO ESPECIALIZADA

a) Observacdo clinica: realizar anamnese, exame fisico cuidadoso com base nos
sinais e sintomas clinicos da doenca infecciosa em avaliacao;

b) Encaminhamento para outras especialidades, para investigacdo e manejo, se
necessario;

c) Identificacdo de outras pessoas em risco;

d) Contrarreferéncia para seguimento na Atengao Basica, com diagnodstico (quando
possivel), orientacdo e monitoramento dos cuidados;

e) Solicitacao de exames diagnosticos (patologia clinica, sorolégicos);

f) Tratamento especifico para o cuidado da doenga, baseado em Protocolos Clinicos
e Diretrizes Terapéuticas;

i) Exames complementares.

7.4.2. 1I: 2 - DOENCAS RARAS INFLAMATORIAS

Diversas Doencas Raras de etiologia nao genética podem ter natureza inflamatéria.
Embora possam existir Servicos Especializados ou Servicos de Referéncia especificos, por
doencas, com o seu desenvolvimento e de acordo com as necessidades, eles podem ser
agrupados sob a denominagdo de Servicos Especializados ou Servigos de Referéncia para

Doencas Raras Inflamatérias.

7.4.2.1. ATENCAO BASICA

A. FUNCAO DA ATENCAO BASICA:

Detectar ou suspeitar de Doeng¢a Rara Inflamatéria e fazer os encaminhamentos
necessarios. Em caso de problemas clinicos associados, providenciar os

encaminhamentos de acordo com a necessidade.

B. PROCEDIMENTOS DA ATENGAO BASICA:

Na consulta, realizar a anamnese e exame clinico cuidadoso com especial atencdo
para sinais e sintomas clinicos especificos; acompanhamento de rotina na atencao basica
de acordo com a orientacao dos servicos de atencao especializada. Pacientes com suspeita
de doencga rara de natureza inflamatoria podera ser encaminhado/referenciado de forma
regulada para os Servigos Especializados ou Servicos de Referéncia em DR, com relatorio
clinico resumido.

Independentemente do diagnostico etioldgico, encaminhar para terapias de apoio
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no CER. Interfaces recomendadas: Terapias de apoio (fisioterapia/fonoaudiologia/terapia
ocupacional e outros servigos de aten¢do ao desenvolvimento neuropsicomotor) e CER ou

nos Servicos Especializados em Geral (ja inseridos no fluxo normal de atendimento).

7.4.2.2. ATENCAO ESPECIALIZADA

A. FUNCAO DA ATENCAO ESPECIALIZADA:

Compete a atencdo especializada realizar ag¢des e servigos de diagndstico,
habilitacdo/reabilitacio e tratamento especifico, de acordo com a necessidade
complementar de todas as especialidades. Quando a atencao especializada se configurar
como Servico de Atencdo Especializada ou Servicos de Referéncia em DR, em especial
para DR ndo Genética e de causa Inflamatéria, estes servicos deverdo ser a referéncia para
os encaminhamentos oriundos da atengao basica ou de outro servico de sadde da atengdo
especializada.

E de responsabilidade da Atengio Especializada detectar ou aventar a suspeita de
DR nao Genética Inflamatoria, realizar as investigacdes e firmar os diagnosticos possiveis
e fazer os encaminhamentos necessarios, incluindo a prescricio de medidas capazes de
prevenir ou diminuir a incidéncia desse tipo de doenga. Pacientes com DR ndo genética e
inflamatoria podera ser encaminhado/referenciado de forma regulada para os Servicos
Especializados ou Servicos de Referéncia em DR, com relatério clinico resumido.

Independentemente do diagnoéstico etioldgico, em caso de comprometimento da
saude funcional, encaminhar para terapias de apoio no CER. Independente do diagnostico
etiologico, em caso de problemas clinicos associados, providenciar os encaminhamentos
de acordo com a necessidade. Interfaces recomendadas: a) Terapias de apoio
(fisioterapia/ fonoaudiologia/terapia ocupacional/psicopedagogia/outros servicos de
atencdo ao desenvolvimento neuropsicomotor) e b) CER ou nos Servigos Especializados

em Geral (ja inseridos no fluxo normal de atendimento).

B. PROCEDIMENTOS ESPECIFICOS DA ATENCAO ESPECIALIZADA

a) Observacdo clinica: Anamnese, exame fisico cuidadoso com base nos sinais e
sintomas clinicos da doenga inflamatéria em avaliacao;

b) Encaminhamento para outras especialidades, para investigagdo e manejo, se
necessario;

c) Contrarreferéncia para seguimento na Atencdo Basica, com diagnostico (quando

possivel), orientacdo e monitoramento dos cuidados;
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d) Solicitacao de exames diagnosticos necessarios (de patologia clinica, soroldgicos,
imunolégicos entre outros);

e) Tratamento especifico para o cuidado da doenga, baseado em Protocolos Clinicos e
Diretrizes Terapéuticas;

f) Terapia de apoio;

7.4.3. 11: 3 - DOENCAS RARAS AUTOIMUNES

Diversas Doengas Raras de etiologia ndo genética podem ter natureza autoimune.
Trata-se de doengas cronicas. Embora possam existir Servigos Especializados ou Servigos
de Referéncia especificos, por doencas, com o seu desenvolvimento e de acordo com as
necessidades eles podem ser agrupados sob a denominacgdo de Servicos Especializados ou

Servicos de Referéncia para Doencas Raras Autoimunes.

7.4.3.1. ATENCAO BASICA

A. FUNCAO DA ATENGCAO BASICA:

Detectar ou suspeitar de Doenga Rara Autoimune e fazer os encaminhamentos
necessarios. Em caso de problemas clinicos associados, providenciar os

encaminhamentos de acordo com a necessidade.

B. PROCEDIMENTOS DA ATENGCAO BASICA:

Na consulta, realizar a anamnese e exame clinico cuidadoso com especial aten¢ao
para sinais e sintomas clinicos especificos; acompanhamento de rotina na atencao basica
de acordo com a orientacdo dos servicos de atencdo especializada. O paciente com
suspeita de doenca rara de natureza autoimune podera ser encaminhado/referenciado de
forma regulada para os Servicos Especializados ou Servicos de Referéncia em DR, com
relatorio clinico resumido.

Independentemente do diagnoéstico etioldgico, em caso de comprometimento da
saude funcional, encaminhar para terapias de apoio no CER. Interfaces recomendadas:
Terapias de apoio (fisioterapia/fonoaudiologia/terapia ocupacional e outros servicos de
atencdo ao desenvolvimento neuropsicomotor) e no CER ou nos Servigos Especializados

em Geral (ja inseridos no fluxo normal de atendimento).
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7.4.3.2. ATENCAO ESPECIALIZADA

A. FUNCAO DA ATENCAO ESPECIALIZADA:

Compete a atencdo especializada realizar ag¢des e servicos de diagnostico,
habilitacdo/reabilitacio e tratamento especifico, de acordo com a necessidade
complementar de todas as especialidades. Quando a atencdo especializada se configurar
como Servico de Atencdo Especializada ou Servico de Referéncia em DR, em especial para
DR ndo Genética e de causa Autoimune, estes servicos deverado ser a referéncia para os
encaminhamentos oriundos da atencao basica ou de outro servico de saude da atengdo
especializada.

E de responsabilidade da Atengdo Especializada detectar ou aventar a suspeita de
DR ndo Genética Autoimune, realizar as investigacdes e firmar os diagndsticos possiveis e
fazer os encaminhamentos necessarios, incluindo a prescricdio de medidas capazes de
prevenir ou diminuir a incidéncia desse tipo de doenca. Pacientes com DR ndo genética e
autoimune poderao ser encaminhados/referenciados de forma regulada para os Servigos
Especializados ou Servicos de Referéncia em DR, com relatério clinico resumido.

Independentemente do diagndstico etiolégico, em caso de comprometimento da
saude funcional, encaminhar para terapias de apoio no CER. Independente do diagnéstico
etiolégico, em caso de problemas clinicos associados, providenciar os encaminhamentos
de acordo com a necessidade. Interfaces recomendadas: a) Terapias de apoio
(fisioterapia/ fonoaudiologia/terapia ocupacional/psicopedagogia/outros servicos de
atencdo ao desenvolvimento neuropsicomotor) e b) CER ou nos Servigos Especializados

em Geral (ja inseridos no fluxo normal de atendimento).

B. PROCEDIMENTOS ESPECIFICOS DA ATENCAO ESPECIALIZADA

a) Observagdo clinica: Anamnese, exame fisico cuidadoso com base nos sinais e
sintomas clinicos da doenca autoimune em avaliag¢ao;

b) Encaminhamento para outras especialidades, para investigacdo e manejo, se
necessario;

c) Contrarreferéncia para seguimento na Ateng¢do Basica, com diagndstico (quando

possivel), orientacdao e monitoramento de cuidados;

d) Solicitacdo de exames diagnosticos necessarios (patologia clinica, soroldgicos,
imunolégicos entre outros);

e) Tratamento especifico para o cuidado da doenca;
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f) Terapia de apoio;
g) Agdes de inclusao social;

h) Exames Complementares.

7.4.4. 1I: 4 - OUTRAS DOENCAS RARAS DE ORIGEM NAO GENETICA
7.4.4.1. ATENCAO BASICA

A. FUNCAO DA ATENGAO BASICA:

Detectar ou suspeitar de Doen¢a Rara de origem ndo Genética e fazer os
encaminhamentos necessarios. Em caso de problemas clinicos associados, providenciar

os encaminhamentos de acordo com a necessidade.

B. PROCEDIMENTOS DA ATENGCAO BASICA:

Na consulta, realizar a anamnese e exame clinico cuidadoso com especial atengao
para sinais e sintomas clinicos especificos; acompanhamento de rotina na atencao basica
de acordo com a orientacdo dos servicos de atencdo especializada. O paciente com
suspeita de doenga rara de origem nao genética podera ser encaminhado/referenciado de
forma regulada para os Servigos Especializados ou Servicos de Referéncia em DR, com
relatorio clinico resumido.

Independentemente do diagnoéstico etiolégico, em caso de comprometimento da
saude funcional, encaminhar para terapias de apoio no CER. Interfaces recomendadas:
Terapias de apoio (fisioterapia/fonoaudiologia/terapia ocupacional e outros servicos de
atencdo ao desenvolvimento neuropsicomotor) e no CER ou nos Servigos Especializados

em Geral (ja inseridos no fluxo normal de atendimento).

7.4.4.2. ATENCAO ESPECIALIZADA

A. FUNCAO DA ATENCAO ESPECIALIZADA:

Compete a atencao especializada realizar a¢des e servicos de diagnostico,
habilitacdo/reabilitagido e tratamento especifico, de acordo com a necessidade
complementar de todas as especialidades. Quando a atencdo especializada se configurar
como Servico de Atencdo Especializada ou Servico de Referéncia em DR, em especial para
DR de origem nado Genética (outras Doencgas Raras de origem nao Genética), estes servigos
deverdo ser a referéncia para os encaminhamentos oriundos da atenc¢ao basica ou de
outro servigo de saude da atencao especializada.

E de responsabilidade da Atencio Especializada detectar ou aventar a suspeita de
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DR de origem ndo Genética, realizar as investigacdes e firmar os diagnosticos possiveis e
fazer os encaminhamentos necessarios, incluindo a prescricdo de medidas capazes de
prevenir ou diminuir a incidéncia desse tipo de doenca. Pacientes com DR de origem nao
genética poderdo ser encaminhados/referenciados de forma regulada para os Servigos
Especializados ou Servicos de Referéncia em DR, com relatdrio clinico resumido.
Independentemente do diagnoéstico etiolégico, em caso de comprometimento da
saude funcional, encaminhar para terapias de apoio no CER. Independente do diagnostico
etiolégico, em caso de problemas clinicos associados, providenciar os encaminhamentos
de acordo com a necessidade. Interfaces recomendadas: a) Terapias de apoio
(fisioterapia/ fonoaudiologia/terapia ocupacional/psicopedagogia/outros servigos de
atencdo ao desenvolvimento neuropsicomotor) e b) CER ou nos Servigos Especializados

em Geral (ja inseridos no fluxo normal de atendimento).

B. PROCEDIMENTOS ESPECIFICOS DA ATENCAO ESPECIALIZADA

a) Observagdo clinica: Anamnese, exame fisico cuidadoso com base nos sinais e
sintomas clinicos da doenca rara de origem ndo genética em avaliacao;

b) Encaminhamento para outras especialidades, para investigacdo e manejo, se
necessario;

c) Contrarreferéncia para seguimento na Ateng¢ao Basica, com diagndstico (quando
possivel), orientacdo e monitoramento de cuidados;

d) Solicitacdo de exames diagnosticos necessarios (patologia clinica, soroldgicos,
imunolégicos entre outros);

e) Tratamento especifico para o cuidado da doenga;

f) Terapia de apoio;

g) Ag¢des de inclusao social;

h) Exames Complementares.
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Ministério da Saude
Secretaria de Ciéncia, Tecnologia e Inovacdo e do Complexo Econémico-Industrial
da Saude
Gabinete
Coordenacdao de Gestao Técnica e Administrativa

DESPACHO

SECTICS/COGAD/SECTICS/GAB/SECTICS/MS
Brasilia, 19 de dezembro de 2023.

Referéncia
Sei: 0037908278, 0037908971, 0037919462, 0037924108 e 0037924197.

Proveniéncia: Camara dos Deputados. Deputado Federal Amom Mandel.

Assunto: Requerimento de Informacao n° 2745/2023, por meio do qual
requisita a Senhora Ministra de Estado da Saude, informagoes a respeito do
numero atualizado de pessoas com doencas raras no Brasil e sobre como as
politicas publicas e leis brasileiras té m amparado este publico.

URGENTE

Ciente e de acordo com o teor das Notas Técnicas n° 29/2023-
DECIT/SECTICS/MS (0037919462), no 547/2023-CITEC/DGITS/SECTICS/MS
(0037908278) elaboradas, respectivamente, no ambito do Departamento de
Ciéncia e Tecnologia (DECIT) e do Departamento de Gestdo e Incorporacao de
Tecnologias em Salde (DGITS), areas técnicas dessa Secretaria, que exaram
manifestacdes sobre o assunto em epigrafe.

Restituam-se os autos a Assessoria Especial de Assuntos
Parlamentares e Federativos (ASPAR), preliminarmente, para analise e
providéncias.

CARLOS A. GRABOIS GADELHA
Secretario de Ciéncia, Tecnologia e Inovacdo e do Complexo Econémico-Industrial
da Saude

Documento assinado eletronicamente por Carlos Augusto Grabois Gadelha,
Secretario(a) da Ciéncia, Tecnologia e Inovacao e do Complexo
Economico-Industrial da Saude, em 19/12/2023, as 17:15, conforme
horario oficial de Brasilia, com fundamento no § 3°, do art. 4°, do Decreto n®
10.543, de 13 de novembro de 2020; e art. 89, da Portaria n® 900 de 31 de
Marco de 2017.

1
Sel o
assinatlura L‘?
eletréonica

Eﬁ% A autenticidade deste documento pode ser conferida no site
AT Mt http://sei.saude.gov.br/sei/controlador externo.php?

T8 Autenticado eletronicamente, apds conferéncia com original.
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Ministério da Saude
Secretaria de Ciéncia, Tecnologia e Inovacdo e do Complexo Econdmico-Industrial
da Saude
Departamento de Ciéncia e Tecnologia

NOTA TECNICA N° 29/2023-DECIT/SECTICS/MS

1. ASSUNTO

1.1. Trata-se do Despacho COGAD/SECTICS 0037815673, que remete ao
Oficio 13Sec/RI/E/n° 455 (0037803642), o qual faz referéncia ao Requerimento
de Informagdo n© 2745/2023 (0037779526), de autoria do Deputado Federal
Amom Mandel (Cidadania/AM), em cujo teor requisita a Senhora Ministra de
Estado da Salde, Nisia Trindade Lima, informagGes a respeito do numero
atualizado de pessoas com doencas raras no Brasil e sobre como as politicas
publicas e leis brasileiras tém amparado este publico.

Nesse sentido, solicita-se anadlise e emissdo das informagSes de forma

objetiva, com resposta individual aos seguintes itens:

"a) Qual o nimero de pessoas com doengas raras no Brasil?

b) Como o Ministério da Salde esta abordando a questdo das doengas raras

no pais, considerando que muitas vezes sdo negligenciadas em comparagdo

com doengas comuns? Existe apoio as pesquisas para identificagcdo e

tratamento

destas doengas?

c)Como o Ministério pretende melhorar o acesso a tratamentos e

medicamentos para pacientes com doengas raras, dado que muitos desses

tratamentos sdo caros e dificeis de encontrar?

d) E possivel destacar programas ou iniciativas especificas do Ministério da

Salde voltadas para o diagndstico precoce e tratamento de doengas raras?

Se ndo, quais sdo os planos para implementa-los?

e) Quais parcerias o Ministério da Saude estabeleceu com instituicbes de

pesquisa, organizagdes ndo governamentais ou outros érgdos do governo para

promover a pesquisa e o tratamento de doengas raras?

f) Como o Ministério da Saulde planeja trabalhar junto aos governos federal,

estaduais e municipais para alocar recursos de apoio a pesquisa e ao

tratamento de doengas raras no Brasil?"

2. ANALISE

2.1. Diante do Requerimento de Informagdo em exame, cumpre esclarecer
que este Departamento de Ciéncia e Tecnologia, da Secretaria de Ciéncia,
Tecnologia, Inovacdo e do Complexo Economico-Industrial da Saude, do
Ministério da Salude (Decit/SECTICS/MS) restringira a presente manifestacdo as
suas competéncias normativas, a luz do art. 35 do Anexo I do Decreto n°
11.798, de 28 de novembro de 2023.

2.2. Sendo assim, o Decit/SECTICS/MS manifesta-se especificamente
quanto as alineas "b" e "e":
"b) Como o Ministério da Saude esta abordando a questdo das doengas raras
no pais, considerando que muitas vezes sdo negligenciadas em comparagdo
com doengas comuns? Existe apoio as pesquisas para identificagdo e
tratamento
destas doengas?"

“e) Quais parcerias o Ministério da Saude estabeleceu com instituigdes de
pesquisa, organizagBes ndo governamentais ou outros 6rgdos do governo para
promover a pesquisa e o tratamento de doengas raras?”

2.3. Em 2019, o Decit/SECTICS/MS realizou uma chamada publica para
financiar um inquérito nacional sobre doengas raras a fim de fornecer
informagdes sobre o perfil destas doengas no Brasil, contribuindo para atender
as necessidades da area técnica do Ministério da Salde e para que o Sistema
Unico de Saude (SUS) garantisse a protecdo dos direitos fundamentais da
populacdo portadora de doencas raras.

2.4, O inquérito sobre perfil das doengas raras no Brasil deveria
contemplar os dois eixos de atencdo abaixo relacionados, de acordo com a
Politica Nacional de Atengdo Integral as Pessoas com Doencas Raras:

a)Eixo I - Composto pelas doencas raras de origem genética e
organizado nos seguintes grupos: a) anomalias congénitas ou de
manifestagdo tardia; b) deficiéncia intelectual; e c) erros inatos de
metabolismo;

b)Eixo II - Composto por doencas raras de origem ndo genética e
organizado nos seguintes grupos: a) infecciosas; b) inflamatérias;
c) autoimunes; e, d) outras doencas raras de origem ndo genética.
2.5. A “Chamada CNPq/MS/SCTIE/DECIT N© 25/2019 - Inquérito sobre
perfil de doengas raras no Brasil” selecionou um estudo intitulado “Registro
g [ de Doencas Raras”, no valor total de R$ 3.496.600,00. As seguintes
estdo sendo investigadas:
Autenticado eletronicamente, apds conferéncia com original.
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a)Atrofia Muscular Espinhal
b)Fenilcetondria

c) Fibrose Cistica

d)Doenca de Gaucher
e)Acromegalia

f) Distrofia

g)Muscular de Duchenne
h)Esclerose Lateral Amiotrofica

2.6. Em 2021, o projeto selecionado na chamada foi suplementado no
intuito de ampliar este estudo por mais 36 meses, atendendo a solicitagdo do
Departamento de Gestdo e Incorporacdo de Tecnologias e Inovacio em Salde
(DGITS/SECTICS/MS) para a geragdao—de dados de monitoramento de novas
tecnologias aprovadas pela Comissdao Nacional de Incorporacao de Tecnologias
(CONITEC) com condicionantes de resultados. As seguintes patologias foram
incluidas na suplementacgao:

a)Osteogénese imperfeita
b)Sindrome de PraderWilli

¢) Mucopolissacaridose 11
d)Polineuropatia Amiloiddtica Familiar
e)Homocistinuria

f) Angioedema Hereditario

2.7. Informagdes adicionais sobre o estudo podem ser visualizadas por
meio do acesso a pIataforma "Pesqunsa Saude"

2.8. Além disso, realizando uma busca no repositério Pesquisa Saude

(http://pesquisasaude.saude.gov.br) por pesquisas que investigam doencgas

raras financiadas pelo Programa Pesquisa para o SUS (PPSUS) e pelo Fomento
Nacional, no recorte temporal entre 2019 a 2023, foram identificados 13
projetos de pesquisas, perfazendo o total de R$ 14.787.257,00 e que
investigam 25 doengas, como seguem:

a)Osteogenese imperfeita
b)Sindrome de Prader-Willi

c) Acromegalia

d)Angioedema hereditario
e)Angiodema associado a deficiéncia de C1 esterase
f) Homocistinuria classica
g)Fenilcetondria

h)Polineuropatia Amiloidotica Familial
i) Atrofia Muscular Espinhal

j) Fibrose cistica

k) Distrofia Muscular de Duchenne

I) Doenga de Gaucher

mEsclerose lateral Amiotréfica
n)Mucopolissacaradiose I
0)Mucopolissacridose tipo II
p)Mucopolissacridose tipo IVA
q)Mucopolissacridose tipo VI

r) Mucopolissacridose tipo VII
s)Hemoglobinuria Paroxistica Noturna
t) Deficiéncia de biotinidase
u)Doenga de Pompe

v)Sindrome de Turner
w)Telomeropatias

x) Epidermdlise Bolhosa Distrofica Recessiva
y) Lipodistrofia

2.9. Planilha contendo os detalhes dos projetos supramencionados
consta no documento SEI 0037924108.
2.10. Insta registrar, outrossim, que o Programa Nacional de Gendmica e

Saude de Precisdo (Programa Genomas Brasil) é um programa de ciéncia,
teennlnaia e inovagdo (CT&I) que foi criado para estabelecer no Brasil as bases
d[=] jesenvolvimento da salde de precisdo e, em um futuro préximo,
- com a sua implementacdao no Sistema Unico de Salde (SUS). Em seu
Autenticado eletronicamente, apds conferéncia com original.
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escopo de atuagdo, o Programa Genomas Brasil inclui o incentivo a projetos
voltados para a andlise genomica de individuos com doencgas raras no SUS.

2.11. De acordo com o Ministério da Salude, as doencas raras podem ser
definidas como aquelas que afetam até 65 pessoas em cada 100 mil, ou seja,
1,3 pessoas para cada 2.000 individuos. Estima-se que até 8.000 doengas raras
tenham sido identificadas em todo o mundo, sendo que 80% delas apresentam
origem genética e afetam até 10% da populagdo. No Brasil, cerca de 13 milhGes
de pessoas sdo afetadas por alguma doenga rara. Por conseguinte, essas
doencas causam um impacto significativo na salde publica e necessitam de
atencgdo, a partir da valorizagdo da ciéncia e do correto diagndstico e tratamento
(Brasil, 2017; Dharssi et al., 2017; Alves et al., 2021; Félix et al., 2022).

2.12. O Projeto Genomas Raros € a maior pesquisa de gendémica na
tematica das doencas raras no Brasil. Trata-se de uma iniciativa conjunta do
Ministério da Saude e do Hospital Israelita Albert Einstein, financiada por meio
do Programa de Apoio ao Desenvolvimento Institucional do SUS (Proadi-SUS),
para o sequenciamento de genoma completo de individuos com doencgas raras
ou cancer hereditario. O projeto objetivou, no primeiro triénio de execugdo
(2018-2020), estabelecer padrGes e boas praticas para os projetos futuros em
gendmica humana no SUS, por meio de um estudo piloto de sequenciamento de
1.500 genomas completos de individuos brasileiros com doengas raras de
suposta base genética e risco hereditdario de cancer, totalizando um
financiamento via renlUncia fiscal de R$ 19.055.120,75. Com o alcance das
metas iniciais, prop6s-se a continuidade do projeto no triénio de 2021-2023,
com o objetivo de sequenciar mais 6.735 individuos com doencas raras ou
cancer hereditario, com um financiamento de R$ 67.579.268,52.

2.13. Além do projeto Genomas Raros, outros projetos na tematica de
doencas raras foram fomentados pelo Decit/SECTICS/MS no periodo de 2016 a
2023. Esses projetos estdo descritos na tabela abaixo:

Tabela: Projetos na tematica de doencas raras fomentados pelo
Departamento de Ciéncia e Tecnologia, no periodo de 2016 a 2023.
Estudo Valor da Instituicao I':":'o
pesquisa proponente vigéncia
Hospital das
Clinicas da
Ensaio clinico de terapia celular em pacientes portadores de Esclerose Lateral | R$ ;aec;lgige g‘; 2016
Amiotrofica 1.000.000,00 Universidade
de S3o Paulo
(HCFMUSP)
Investigacdo de novas estratégias para o tratamento da Esclerose R$ ::J:é\éergsl'dadze
Lateral Amiotrofica (ELA): estudos in vitro com células-tronco e modelos 2.280.496.00 Alagoas 2018
animais ’ ' ! (UFgAL)
Universidade
Validacdo do uso da ferramenta crispr/cas9 na edicdo génica da mutacdo da | R$ Federal de 2016
anemia falciforme 693.600,00 Sdo Paulo
(UNIFESP)
Bioimpressdao 3d de matrizes a base de humor vitreo extraido de R$ Universidade
peixe associadas a células-tronco mesenquimais ou vesiculas extracelulares 918.700.00 Federal do | 2018
para a engenharia de tecidos oculares e da pele ’ ! Ceara (UFC)
43 centros de
coleta e 63
pesquisadores
de
R$ instituicbes
Rede Nacional de Doengas Raras (RARAS) 8.499.000.00 brasileiras 2019
’ ) ! com
representagao
nas diferentes
regides do
Brasil
Edicdo génica por via nasal na mucopolissacaridose i: estudo de seguranca R$ gg&ﬁ;ﬁ'gzd@o
e eficacia em modelo canino e em primata ndo-humano com vistas a de d | 2020
um ensaio clinico 631.000,00 ?J?:EGeS) o Su
Universidade
Avaliacidg in vitro e in vivo de arcabougos poliméricos biocompativeis | R$ ((:I:(;mSaio Paulo, 2021
A[E] vidos e aplicados a medicina regenerativa em lesdes epiteliais 1.780.000,00 RibeFréo Preto
(USP-RP)

Autenticado eletronicamente, apds conferéncia com original.
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Avaliagdo da eficicia e seguranca de uma estratégia para tratamento

Universidade

da anemia falciforme baseada na terapia génica com um vetor viral ;fl 820.00 Eztnid;‘lnaals de 2021
para expressao de hemopexina ) ! P
(Unicamp)
Universidade
Edigdo de células-tronco hematopoiéticas com crispr-cas9 para terapia génica | R$ Federal do Rio 2021
ex vivo das mucopolissacaridoses 890.920,00 Grande do Sul
(UFRGS)
Universidade
. . A - Federal de
Desenvolvimento de um substituto cutaneo composto por membrana amniotica R$ Ciéncias da
e células derivadas de pele humana de descarte hospitalar: avaliagdo in vitro B 2021
S 290.994,00 Saude de
e in vivo
Porto Alegre
(UFCSPA)
Universidade
Engenharia de tecidos no reparo epitelial: Scaffold biodegradavel | R$ Eea:?wfr?r:a de 2021
para regeneracgao tecidual 892.500,00 P
Grande
(UFCG)
Terapia avancada inovadora aplicada a degeneracdo macular relacionada Universidade
a idade (DMRI): membrana contendo células do epitélio pigmentar da | R$
. . . P - Federal de | 2021
retina (RPE) oriundas de células-tronco dentarias para implante | 5.352.000,00 -
h Goias (UFG)
no espaco subretinal
Hospital
A . - e S = Israelita
Terapia génica para epidermdlise bolhosa distréfica recessiva: indugdo de exon | R$ Albert 2021
skipping do gene col7al através da edicdo génica por base-editing 982.222,90 Einstein
(HIAE)
Hospital de
Edigdo génica ndo-viral com o sistema crispr/cas9 por via intra-articular | R$ Clinicas de 2021
para tratamento da mucopolissacaridose tipo i 420.240,00 Porto Alegre
(HCPA)
Ampliacdo da triagem neonatal no Brasil; avaliacdo de uma alternativa para as R$ ggggﬁ;'gzdéo
fases 3,4 e 5 com o emprego de sequenciamento de nova geragdo de painéis | 2021
de genes selecionados 1.290.377,22 Grande do Su
(UFRGS)
Desenvolvimento de um painel genético para deteccdo de alteragbes R$ ggZE"taal gg
moleculares dos erros inatos da imunidade e faléncias medulares por 974.920.00 Brasiﬁa José 2021
sequenciamento de nova geragao ’ !
Alencar
Universidade
Diagndstico das doencas autoinflamatorias através do uso de painel de genes | R$ Federal do Rio 2021
por sequenciamento massivo paralelo 168.029,50 Grande do Sul
(UFRGS)
Universidade
Expressao do interferon para monitoramento | R$ Federal de 2021
de resposta terapéutica e identificagdo de recidivas na nefrite lUpica 114.600,00 Pernambuco
(UFPE)
Instituto do
Desvendando a biologia do céancer infantil — identidade celular do Sarcoma de | R$ Céncer 2018
Ewing e estratégias terapéuticas 1.459.877,29 | Infantil do Rio
Grande do Sul
Fundagdo de
Apoio ao
Ensino,
~ - - . = L . Pesquisa e
Fungdo autonémica como indicador de disfungdo miocardica e risco de morte | R$ Assisténcia 2018

sUbita cardiaca na Distrofia Muscular de Duchenne

1.456.825,18
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defeitos de B-oxidacdo de acidos graxos na regido de Ribeirdo Preto, Sdo
Paulo: incidéncia, biologia molecular e analise custo-efetividade

R$
1.925.277,29

rFesyuisd e
Assisténcia

do Hospital
das Clinicas
da FMRP-USP-
FAEPA

2018

Projeto Genomas Raros: aplicacdo da gendmica de larga escala para o
diagndstico de doencas raras e do risco hereditario de cancer no brasil, em
servicos publicos de saude

R$
19.055.120,75

Hospital
Israelita
Albert
Einstein
(HIAE)

2018

Células neurais organoides cerebrais humanos como
plataformas biotecnoldgicas para estudo dos efeitos de canabinoides na
Sindrome de Dravet

R$
1.594.481,05

Instituto D'Or
de Gestdo de
Saude Publica

2019

Estudo das mutagdes no gene da agressividade MAOA em pacientes com
deficiéncia intelectual

R$
538.044,05

Centro
Nacional de
Pesquisa em
Energia e
Materiais
(CNPEM)

2020

Tratamento inovador para anemia falciforme - uma doencga negligenciada de
alta relevancia social

R$
52.462.930,36

Hospital
Israelita
Albert
Einstein
(HIAE)

2021

Desfechos maternos e infantis apds cirurgia intra-Utero para mielomeningocele
e sindrome da transfusao feto fetal

R$
1.948.969,71

Associagao
Beneficente
Siria -
Hospital do
Coracao

2021

Projeto Genomas Raros: aplicacdo da genémica para o diagnostico de doencas
raras e do risco hereditario de cancer no brasil, em servigos publicos de saude

R$
67.579.268,52

Hospital
Israelita
Albert
Einstein
(HIAE)

2021

Perfil  epigenético de  pacientes com sindrome  mielodisplasica
(SMD): identificagdo de biomarcadores de progndstico e prospeccdo de
novo farmaco com acgdo epigenética

R$
5.072.074,23

Grupo de
Educacao e
Estudos
Oncoldgicos
da
Universidade
Federal do
Ceara
(GEEON-UFC)

2021

Producdo de células hipofisarias a partir de iPSC para expansédo do diagndstico
e tratamento do hipopituitarismo

R$
1.549.749,00

Fundagdo
Faculdade de
Medicina

2021

Fonte: Decit/SECTICS/MS, dezembro de 2023.
3. CONCLUSAO

3.1. Conclui-se do exposto que este Departamento de Ciéncia e
Tecnologia tem dirigido diversas iniciativas para o financiamento de pesquisas
voltadas para as doengas raras no Brasil, visando amparar este publico no
nosso pais.

E 0 que esclarece.

3.2.

ANDREZA FERNANDES BOTO
Consultora Técnica

AUGUSTO CESAR CARDOSO DOS SANTOS
Consultor Técnico

CARLOS EDUARDO IBALDO GONCALVES
Consultor Técnico

DENISE LINS DE SOUSA
Tecnologista em Gestdo de Politicas Publicas em Saude

GIOVANNY VINICIUS ARAUJO DE FRANCA
Tecnologista Pleno
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EVANDRO DE OLIVEIRA LUPATINI
Coordenador-Geral de Agdes Estratégicas em Pesquisa Clinica

SAMANTHA LEMOS TURTE-CAVADINHA
Coordenadora-Geral de Fomento a Pesquisa em Saude

De acordo.

ANA MARIA CAETANO DE FARIA
Diretora do Departamento de Ciéncia e Tecnologia
Decit/SECTICS/MS
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ei| Diretor(a) do Departamento de Ciéncia e Tecnologia, em 15/12/2023, as
i L‘z‘y 09:30, conforme horario oficial de Brasilia, com fundamento no § 39, do art.
| eletrénica 49, do Decreto n® 10.543, de 13 de novembro de 2020; e art. 8°, da Portaria
n° 900 de 31 de Marco de 2017.

.. Documento assinado eletronicamente por Giovanny Vinicius Aradjo de
ei| Franca, Assessor(a) Técnico(a) Especializado, em 15/12/2023, as
i L‘z‘y 10:35, conforme horario oficial de Brasilia, com fundamento no § 39, do art.
| eletrénica 49, do Decreto n® 10.543, de 13 de novembro de 2020; e art. 8°, da Portaria
n° 900 de 31 de Marco de 2017.

.. Documento assinado eletronicamente por Samantha Lemos Turte-
ei| Cavadinha, Coordenador(a)-Geral de Fomento a Pesquisa em Saude,
Errinid (%) |em 15/12/2023, as 10:37, conforme horério oficial de Brasilia, com
| eletrénica fundamento no § 39, do art. 49, do Decreto n°® 10.543, de 13 de novembro
de 2020; e art. 89, da Portaria n® 900 de 31 de Marco de 2017.

.. Documento assinado eletronicamente por Augusto César Cardoso Dos
ei| Santos, Consultor(a) Técnico(a), em 15/12/2023, as 10:50, conforme
e L‘z‘y horario oficial de Brasilia, com fundamento no § 39, do art. 49, do Decreto n®
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| eletrénica 10.543, de 13 de novembro de 2020; e art. 89, da Portaria n® 900 de 31 de
Marco de 2017.

... Documento assinado eletronicamente por Carlos Eduardo Ibaldo
ei| Gongalves, Consultor(a) Técnico(a), em 15/12/2023, as 11:01, conforme
e L‘zly horario oficial de Brasilia, com fundamento no § 39, do art. 49, do Decreto n®
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| eletrénica 10.543, de 13 de novembro de 2020; e art. 89, da Portaria n® 900 de 31 de
Marco de 2017.

— ... Documento assinado eletronicamente por Evandro de Oliveira Lupatini,
ei| Coordenador(a)-Geral de Agoes Estratégicas em Pesquisa Clinica, em
e L‘zly 15/12/2023, as 11:03, conforme horario oficial de Brasilia, com fundamento
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| eletrénica no § 39, do art. 49, do Decreto n°® 10.543, de 13 de novembro de 2020; e
art. 89, da Portaria n® 900 de 31 de Marco de 2017.

—... Documento assinado eletronicamente por Andreza Fernandes Boto,
ei| Consultor(a) Técnico(a), em 15/12/2023, as 11:47, conforme horario
e L‘zly oficial de Brasilia, com fundamento no § 39, do art. 4°, do Decreto n® 10.543,
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| eletrénica de 13 de novembro de 2020; e art. 8°, da Portaria n® 900 de 31 de Margo de
2017.

.1 ¥ Documento assinado eletronicamente por Denise Lins de Sousa,

_3e|| E Tecnologista, em 15/12/2023, as 11:49, conforme horério oficial de Brasilia,

i com fundamento no § 39, do art. 4°, do Decreto n® 10.543, de 13 de
novembro de 2020; e art. 89, da Portaria n® 900 de 31 de Marco de 2017.
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Ministério da Salde
Secretaria de Ciéncia, Tecnologia e Inovagdo e do Complexo Econémico-Industrial
da Salde
Departamento de Gestdo e Incorporagdo de Tecnologias em Saude
Coordenagdo de Incorporagdo de Tecnologias

NOTA TECNICA N© 547/2023-CITEC/DGITS/SECTICS/MS

ASSUNTO: Requerimento de Informacdo n° 2745/2023 - Solicita
informacdes ao Ministério Salde a respeito do numero atualizado de pessoas
com doengas raras no Brasil e sobre como as politicas publicas e leis brasileiras
tém amparado este publico.

INTERESSADO: Camara dos Deputados - Gabinete do Deputado Federal Amom
Mandel.

NUP: 25000.184549/2023-73.

I. OBJETIVO

Esta Nota Técnica tem por objetivo apresentar informacGes sobre as diretrizes
clinicas para tratamento de pacientes com doengas raras, no ambito do Sistema
Unico de Salde - SUS.

II. DOS FATOS
Trata-se do RIC n° 2745/2023 (0037779526), de 10/11/2023, que solicitou:

“a) Qual o nimero de pessoas com doengas raras no Brasil?

b) Como o Ministério da Salde estd abordando a questdo das doengas raras
no pais, considerando que muitas vezes sdo negligenciadas em comparagdo
com doengas comuns? Existe apoio as pesquisas para identificacdo e
tratamento destas doengas?

c)Como o Ministério pretende melhorar o acesso a tratamentos e
medicamentos para pacientes com doencgas raras, dado que muitos desses
tratamentos séo caros e dificeis de encontrar?

d) E possivel destacar programas ou iniciativas especificas do Ministério da
Salde voltadas para o diagnéstico precoce e tratamento de doengas raras?
Se ndo, quais sdo os planos para implementd-los?

e) Quais parcerias o Ministério da Salde estabeleceu com instituicbes de
pesquisa, organizagbes ndo governamentais ou outros 6rgdos do governo
para promover a pesquisa e o tratamento de doengas raras?

f) Como o Ministério da Saude planeja trabalhar junto aos governos federal,
estaduais e municipais para alocar recursos de apoio a pesquisa e ao
tratamento de doengas raras no Brasil?”.

O requerimento foi encaminhado ao Departamento de Gestdo e Incorporagdo de
Tecnologias em Saude - DGITS/SECTICS/MS, tendo em vista sua competéncia
em atuar como Secretaria-Executiva da Comissdo Nacional de Incorporagdo de
Tecnologias no Sistema Unico de Satide - SE/Conitectil,

Conforme estabelece o art. 19-Q, da Lei n° 8.080/1990[21, a Conitec tem por
objetivo assessorar o Ministério da Salde nas atribuicdes relativas a
incorporagdo, exclusdo ou alteragdo pelo SUS de tecnologias em salude, bem
como na constituigdo ou alteragdo de protocolo clinico ou de diretriz terapéutica.

III. DA ANALISE

Com relagdao aos questionamentos apresentados pelo parlamentar, dentro
das competéncias legais do DGITS/SECTICS/MS, insta informar o que
segue.

d) E possivel destacar programas ou iniciativas especificas do Ministério da
Satude voltadas para o diagnéstico precoce e tratamento de doencgas raras?
Se ndo, quais sao os planos para implementa-los?

O Ministério da Saude elaborou e publicou, em 2014, de forma pactuada com
Estados, Municipios, associagdes de familiares e pessoas com doengas raras e
especialistas na area, a Politica Nacional de Atengdo Integral as Pessoas com
Doengas Rarast3! e as Diretrizes para Atengdo Integral as Pessoas com Doencgas
Raras!4l,

O documento é de carater nacional e deve ser utilizado pelas Secretarias de
Saude dos Estados, do Distrito Federal e dos Municipios na regulagdo do acesso
assistencial, autorizagdo, registro e ressarcimento dos procedimentos
correspondentes, e pelos Servicos de Salde habilitados junto ao SUS. A
organizacdo da atencdo segue a ldgica de cuidados, produzindo salde de forma
sistémica, por meio de processos dinamicos voltados ao fluxo de assisténcia ao
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A assisténcia ao usuario deve ser centrada em seu campo de necessidades,
vistas de forma ampla. No que se refere a atencdo especializada em doenca
rara, foram estruturados Servicos de Atencdo Especializada e Servicos de
Referéncia em Doengas Raras como componentes estruturantes complementares
a Rede de Atengdo a Salde. A atengdo aos familiares e pacientes que vivem
com doencas raras devera garantir a estruturacdo da atencdo de forma
integrada e coordenada em todos os niveis, desde a prevengdo, acolhimento,
diagnoéstico, tratamento (baseado em protocolos clinicos e diretrizes
terapéuticas), apoio até a resolugdo, seguimento e reabilitacdo; acesso a
recursos diagnosticos e terapéuticos; acesso a informagdo e ao cuidado e
aconselhamento genético, quando indicado.

No ambito de competéncias da Conitec, sdo elaboradas as diretrizes clinicas,
que sdo documentos baseados em evidéncias cientificas, que visam a garantir
as melhores praticas para o diagnostico, tratamento e monitoramento dos
pacientes no ambito do SUS, tais como protocolo clinico e diretrizes
terapéuticas, protocolo de uso e diretrizes brasileiras ou nacionais. Vejamos a
definicdo de cada tipo de documento:

e Protocolo Clinico e Diretrizes Terapéuticas - PCDT: documento que
estabelece critérios para o diagndstico da doenga ou do agravo a saude, o
tratamento preconizado, com os medicamentos e demais produtos
apropriados, quando couber, as posologias recomendadas, 0s mecanismos
de controle clinico e o acompanhamento e verificagdo dos resultados
terapéuticos, a serem seguidos pelos gestores do SUS;

¢ Protocolo de Uso: documento de escopo mais estrito, que estabelece
critérios, parametros e padrdes para a utilizagdo de uma tecnologia em
salde especifica para determinada doenga ou condicdo; e

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

A tabela abaixo informa as diretrizes clinicas para doencas raras que foram
avaliadas pela Comissao:

Documento Diretriz Clinica Doenga rara
1 | PCDT Acromegalia Acromegalia
2 | PCDT Anemia Hemolitica Autoimune Anemia hemolitica autoimune
3 | PCDT Angioedema Hereditario Associado a Deficiéncia de C1 Esterase (C1-INH) éggésssdee?éal_lﬁi's)ociado a deficiéncia de Ci
4 | PCDT Artrite Reativa - Doenga de Reiter Artrite reativa - Doencga de Reiter
5 Diretrizes Atencdo Integral as pessoas com Doencgas Raras no Sistema Unico de Satide Atengdo Integral as pessoas com Doengas Raras
- SUS no SUS
6 | PCDT Atrofia Muscular Espinhal 5q tipos 1 e 2 Atrofia muscular espinhal 5q tipos 1 e 2
7 | PCDT Colangite Biliar Primaria Colangite biliar primaria
BB e e e o emSse Balhosa (e EpOEMAIZe | £germgise bornosa
9 | PCDT Deficiéncia de Biotinidase Deficiéncia de biotinidase
10 | PCDT Deficiéncia do Horménio de Crescimento - Hipopituitarismo Eiepf;gir:l(i:li::risdm% horménio de cresdmento -
11 | PCDT Dermatopolimiosite e Polimiosite Dermatopolimiosite e polimiosite
12 | PCDT Diabete insipido Diabete insipido
13 | Protocolo Diagndstico Etioldgico da Deficiéncia Intelectual Deficiéncia intelectual
14 | PCDT Distonias e Espasmo Hemifacial Distonias e espasmo hemifacial
15 | PCDT Doenga de Crohn Doenga de Crohn
16 girglasti'[gzi?ass Doenga de Fabry Doenca de Fabry
17 | PCDT Doenga de Gaucher Doenga de Gaucher
18 gir;itillriazi{?:s Doenga de Niemann-Pick Tipo C Doenga de Niemann-Pick Tipo C
19 | PCDT Doenga de Paget (antes Doenga de Paget - Osteite Deformante) Doenga de Paget
20 | PCDT Doenga de Pompe Doenga de Pompe
21 | PCDT Doenga de Wilson Doenga de Wilson
22 | PCDT Doenca Falciforme (Anemia Falciforme) Doenca falciforme (Anemia Falciforme)
23 | ftocelo. de | Emiazumabe por Pagentes om Hemofiia A € Inbicores 40 Fator VIIL | eroiia o e inidores ao Fator VIl

24 | pcnT Esclerose Lateral Amiotréfica Esclerose lateral amiotrofica
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26 | PCDT Esclerose Sistémica (esclerodermia) Esclerose sistémica (esclerodermia)

27 | PCDT Espondilite Ancilosante Espondilite ancilosante

28 | PCDT Fenilcetonuria Fenilcetonuria

29 | PCDT Fibrose Cistica Fibrose cistica

30 | PCDT Hemoglobinuria Paroxistica Noturna Hemoglobindria paroxistica noturna

31 | PCDT Hepatite Autoimune Hepatite autoimune

32 | PCDT Hidradenite Supurativa Hidradenite supurativa

33 | PCDT Hiperplasia Adrenal Congénita Hiperplasia adrenal congénita

34 | PCDT Hipertensdo Pulmonar Hipertensdo pulmonar

35 | PCDT Hipoparatireoidismo Hipoparatireoidismo

36 | PCDT Hipotireoidismo Congénito Hipotireoidismo congénito

37 | PCDT Homocistinuria Classica Homocistinuria classica

38 | PCDT Ictioses Hereditarias Ictioses hereditarias

39 | PCDT Imunodeficiéncia Primaria Com Defeitos de Anticorpos ;r:ttiggfp%f;ciéncia primaria  com  defeitos de
40 | PCDT Insuficiéncia Adrenal Doenga de Addison

41 | PCDT Insuficiéncia Pancreatica Exdcrina Insuficiéncia pancreatica exdcrina

42 | PCDT Lipofuscinose Ceroide Neuronal tipo 2 lipofuscinose ceroide neuronal tipo 2

43 | PCDT Linfangioleiomiomatose Linfangioleiomiomatose

44 | PCDT LUpus Eritematoso Sistémico LUpus eritematoso sistémico

45 | PCDT Miastenia Gravis Miastenia Gravis

46 | PCDT Mucopolissacaridose do tipo I Mucopolissacaridose do tipo I

47 | PCDT Mucopolissacaridose do tipo II Mucopolissacaridose do tipo II

48 | PCDT Mucopolissacaridose do tipo VII Mucopolissacaridose do tipo VII

49 | PCDT Mucopolissacaridose tipo IV A Mucopolissacaridose tipo IV A

50 | PCDT Mucopolissacaridose tipo VI Mucopolissacaridose tipo VI

51 | PCDT Osteogénese Imperfeita Osteogénese Imperfeita

52 | PCDT Polineuropatia Amiloidética Familiar Polineuropatia amiloiddtica familiar

53| fotoeclo e | fatoresde osgulacio par 2 proos prmérs em caso de hemofilz 9% | oo A e &

54 | PCDT Purpura Trombocitopénica Idiopatica Plrpura trombocitopénica idiopatica

55 | PCDT Raquitismo e Osteomalacia Hipofosfatemia ligada ao cromossomo X
56 | PCDT Sindrome de Faléncia Medular Cgrenrqr;ilahaapla'stica e a aplasia pura da série
57 | PCDT Sindrome de Guillan Barré Sindrome de Guillan Barré

58 | PCDT Sindrome de Turner Sindrome de Turner

59 | PCDT Sindrome Mielodisplasica de Baixo Risco Sindrome mielodisplasica de baixo risco
60 | PCDT Sindrome Nefrética Primaria em Adultos Sindrome nefrética primaria em adultos
61 | PCDT Sindrome Nefrotica Primaria em Criangas e Adolescentes :Lnorjlgc;?:ntegefréticaprima’ria em criangas e
62 | PCDT Tratamento da sindrome Hipereosinofilica com mesilato de imatinibe Sindrome hipereosinofilica

A elaboragdo/atualizagdo de diretrizes clinicas devem incluir as recomendagdes
de condutas, medicamentos ou produtos para as diferentes fases evolutivas da
doenga ou do agravo a saude de que se tratam (quando couber), bem como
aqueles indicados em casos de perda de eficicia e de surgimento de
intolerancia ou reacdo adversa relevante, provocadas pelo medicamento,
produto ou procedimento de primeira escolha. As andlises sdo baseadas em
evidéncias cientificas, destacando os critérios de eficacia, seguranga,
efetividade e custo-efetividade para a formulagdo das recomendagdes sobre
intervencbes em saude. Ha grande rigor metodoldgico para a elaboragdo dos
relatérios e eliminagdo de riscos de viés dos estudos selecionados. Todos os
protocolos acima elencados podem ser encontrados no link
<https://www.gov.br/conitec/pt-br/assuntos/avaliacao-de-tecnologias-em-
saude/protocolos-clinicos-e-diretrizes-terapeuticas>.

Os demais itens do questionamento do parlamentar ndo sdo da competéncia
desse departamento. Porém, verifica-se que a Secretaria de Atengdo
Fenerializada a Salde - SAES/MS ja apresentou resposta através de processo
[®] como pode ser verificado no Despacho CGRAR (0037843948) da
o-Geral de Doengas Rara - CGRAR/SAES/MS. Além do mais a

ge Cién%‘a, Tecnolo%ia e InovagéP e do Com Iex? Econdmico-
utenticadoeletronicamenté, apos cdnferéncia com origimal.

[®] https://infoleg-autrnticidare-assipaturaicaniana tegdry2codArquivoTeor=238289¢)
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Industrial da Sadde - SECTICS/MS no Despacho COGAD/SECTICS (0037815673)
encaminhou os autos a outras diretorias para que apresentem as informagdes
de suas competéncias.

IV. DA DISPONIBILIZACAO DE INFORMAGCOES NA INTERNET

As demandas, as consultas publicas e deliberagbes de matérias submetidas a
apreciagdo da Conitec, bem como os relatorios técnicos e as decisGes sobre
incorporagdo de tecnologias ao SUS, podem ser acompanhados por meio de
acesso ao enderego eletrénico: https://www.gov.br/conitec/pt-br.

V. CONCLUSOES

Com base no item III, foram trazidas a informagdes concementes ao
DGITS/SECTICS/MS ao questionado.

ANDREA BRIGIDA DE SOUZA
Coordenadora
CITEC/DGITS/SECTICS/MS

MARTA DA CUNHA LOBO SOUTO MAIOR
Coordenadora-Geral
CGPCDT/DGITS/SECTICS/MS

LUCIENE FONTES SCHLUCKEBIER BONAN
Diretora
DGITS/SECTICS/MS

[1] Conforme dispSe o art. 13 do Anexo XVI da Portaria de Consolidagdo GM/MS
n® 1/2017 a SE/Conitec é exercida pelo DGITS/SCTIE/MS.

[2] http://www.planalto.gov.br/ccivil_03/leis/I8080.htm
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Documento assinado eletronicamente por Luciene Fontes Schluckebier
- Bonan, Diretor(a) do Departamento de Gestdo e Incorporagdo de
_)el! 8 Tecnologias em Sadde, em 19/12/2023, as 00:04, conforme horério oficial
ajsingtyrs de Brasilia, com fundamento no § 39, do art. 49, do Decreto n® 10.543, de 13
de novembro de 2020; e art. 89, da Portaria n® 900 de 31 de Marco de
2017.
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ei| Coordenador(a) de Incorporacio de Tecnologias, em 19/12/2023, as
<k L'?_l| 10:48, conforme horério oficial de Brasilia, com fundamento no § 39, do art.
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n° 900 de 31 de Margo de 2017.

Documento assinado eletronicamente por Marta da Cunha Lobo Souto
=» ) Maior, Coordenador(a)-Geral de Gestdo de Protocolos Clinicos e
Je“ L':ll Diretrizes Terapéuticas, em 19/12/2023, as 13:10, conforme horario
el Lk oficial de Brasilia, com fundamento no § 39, do art. 4°, do Decreto n® 10.543
de 13 de novembro de 2020; e art. 8°, da Portaria n® 900 de 31 de Margo de
2017.
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=l A autenticidade deste documento pode ser conferida no site

= http://sei.saude.gov.br/sei/controlador_externo.php?

* acao=documento_conferir&id orgao_acesso_externo=0, informando o
% codigo verificador 0037908278 e o codigo CRC 65DCCF32.

Referéncia: Processo n® 25000.184549/2023-73 SEI n° 0037908278

Coordenacgdo de Incorporagéo de Tecnologias - CITEC
Esplanada dos Ministérios, Bloco G - Bairro Zona Civico-Administrativa, Brasilia/DF, CEP 70058-900
Site - saude.gov.br

i Autenticado eletronicamente, apds conferéncia com original.
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CAMARA DOS DEPUTADOS
Primeira-Secretaria

Oficio 13Sec/RI/E/n® 455 Brasilia, 23 de novembro de 2023.

A,Sua Exceléncia o Senhor
NISIA TRINDADE
Ministro de Estado da Saude

Assunto: Requerimento de Informagao

Senhor Ministro,

Nos termos do art. 50, § 2°, da Constituicdo Federal, encaminho a
Vossa Exceléncia copia(s) do(s) seguinte(s) Requerimento(s) de Informagao:
Requerimento de Informagao n°® 2.597/2023 | Deputado Julio Lopes
Requerimento de Informagao n°® 2.599/2023 | Deputado Amom Mandel
Requerimento de Informacgédo n° 2.600/2023 | Deputado Amom Mandel
Requerimento de Informagao n°® 2.632/2023 | Deputado Amom Mandel
Requerimento de Informagao n°® 2.664/2023 | Deputado Luciano Ducci
Requerimento de Informagao n° 2.696/2023 | Deputado Capitao Alberto Neto
Requerimento de Informagao n°® 2.713/2023 | Deputado Diego Garcia

Requerimento de Informagao n°® 2.719/2023 | Comissao de Fiscalizagéo Financeira e
Controle
Requerimento de Informagao n°® 2.738/2023 | Deputada Adriana Ventura e outros
Requerimento de Informagao n°® 2.744/2023 | Deputado Amom Mandel
Requerimento de Informacgado n° 2.745/2023 | Deputado Amom Mandel

Por oportuno, solicito, na eventualidade de a informagao requerida
ser de natureza sigilosa, seja enviada também cdpia da decisé@o de classificacdo proferida
pela autoridade competente, ou termo equivalente, contendo todos os elementos elencados
no art. 28 da Lei n® 12.527/2011 (Lei de Acesso a Informacgao), ou, caso se trate de outras
hipdteses legais de sigilo, seja mencionado expressamente o dispositivo legal que
fundamenta o sigilo. Em qualquer caso, solicito ainda que os documentos sigilosos estejam
acondicionados em involucro lacrado e rubricado, com indicacdo ostensiva do grau ou
espécie de sigilo.

Atenciosamente,

Deputado LUCIANO BIVAR
Primeiro-Secretario

- NOTA: os Requerimentos de Informacéao, quando de autorias diferentes, devem ser

respondidos separadamente.
/DFO

l.‘f TeL k% cumento assinado por: Deéa. LUCIANO B#VAR : .
T éu&emcg o eletronicamente, 3pos conterencia com original.
. o digital de seguranca: 2023-OYXM-QAXP-GXEX-WZYF
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CAMARA DOS DEPUTADOS
Deputado Federal Amom Mandel - Cidadania/AM

REQUERIMENTO DE INFORMAGAO N° , DE 2023.
(Do Sr. AMOM MANDEL)

RICn.2745/2023

Apresentacdo: 10/11/2023 14:27:44.880 - MESA

Requer informacgdes ao Ministério Saude a
respeito do numero atualizado de pessoas com
doencas raras no Brasil e sobre como as
politicas publicas e leis brasileiras tém
amparado este publico.

Senhor Presidente,

Requeiro a V. Ex&, com base no art. 50 § 2° da Constituicdo Federal,
combinado com os arts. 115, inciso | e 116, ambos do Regimento Interno da Camara dos
Deputados — RICD, que, ouvida a Mesa, sejam solicitadas informac6es a Ministra da Saude,
a Sra. Nisia Trindade, a respeito do numero atualizado de pessoas com doengas raras no
Brasil e sobre como as politicas publicas e leis brasileiras tém amparado este publico,
conforme segue:

a) Qual o nimero de pessoas com doencas raras no Brasil?

b) Como o Ministério da Salde esta abordando a questdo das doencas raras no
pais, considerando que muitas vezes sdo negligenciadas em comparagdo com
doencas comuns? EXiste apoio as pesquisas para identificacdo e tratamento
destas doencas?

c)Como o Ministério pretende melhorar o acesso a tratamentos e medicamentos
para pacientes com doencas raras, dado que muitos desses tratamentos séo
caros e dificeis de encontrar?

d) E possivel destacar programas ou iniciativas especificas do Ministério da
Saude voltadas para o diagnostico precoce e tratamento de doencas raras? Se
ndo, quais sdo os planos para implementa-los?

e) Quais parcerias 0 Ministério da Salde estabeleceu com instituicdes de
pesquisa, organiza¢es ndo governamentais ou outros 6rgaos do governo para
promover a pesquisa e o tratamento de doencas raras?
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f) Como o Ministério da Saude planeja trabalhar junto aos governos federal,
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CAMARA DOS DEPUTADOS
Deputado Federal Amom Mandel - Cidadania/AM

estaduais e municipais para alocar recursos de apoio a pesquisa e ao tratamento
de doengas raras no Brasil?

Na oportunidade, solicito ainda, 0 encaminhamento de outras informacdes e/ou
documentos que Vossa Exceléncia julgar necessario, bem como um cronograma e/ou
planejamento de atividades para os proximos meses do ano corrente.

RICn.2745/2023

Apresentacdo: 10/11/2023 14:27:44.880 - MESA

JUSTIFICACAO

Uma doenca é considerada rara quando afeta até 65 pessoas a cada 100 mil
individuos. No Brasil, aproximadamente 13 milh6es de pessoas vivem com essas condicdes.
As doencas raras sdo caracterizadas por sua baixa incidéncia e apresentam desafios
diagnosticos; muitas delas sdo graves, cronicas, degenerativas e progressivas, com risco de
morte e necessidade de tratamento continuo.

Os investimentos em pesquisa para desenvolver novos medicamentos para
essas doencas séo significativamente altos e arriscados, gerando um desafio ndo apenas para
a saude publica, mas também para a economia e a sociedade. Além do acesso ao tratamento,
é essencial promover campanhas de conscientizacao sobre as doencgas raras para aumentar o
conhecimento sobre essas condices.

O Sindicato da Industria de Produtos Farmacéuticos (Sindusfarma) relata que o
Brasil esta atualmente excluido da rota global de pesquisas clinicas, ocupando o 19° lugar no
ranking global que abrange todas as enfermidades. O alto custo de estudos clinicos por
paciente é uma barreira significativa, e o Brasil enfrenta uma das cargas tributarias mais
pesadas do mundo, que incide sobre insumos e toda a cadeia cientifica. Apesar disso, o pais
é 0 oitavo maior consumidor de medicamentos.

De acordo com a Associacdo Brasileira das OrganizacGes Representativas de
Pesquisa Clinica (Abracro), o tratamento de doengas raras no Brasil leva, em média, de 10 a
15 anos, enquanto nos Estados Unidos a espera é de aproximadamente sete anos. Para
reduzir esse tempo de diagnostico, o Brasil necessita de protocolos e padrdes comuns.

Atualmente, existe uma caréncia de dados atualizados e confidveis sobre
doengas raras. Portanto, € crucial implementar programas nacionais de registro dessas
enfermidades, abrangendo tanto pacientes ja& diagnosticados quanto aqueles ainda sem
diagndstico preciso. Isso permitird a identificacdo precisa do nimero de pacientes com
doencas raras em todo o pais, seus perfis socioeconémicos e demograficos, e outras
informacdes relevantes.

O estabelecimento desse Registro Nacional de Doengas Raras possibilitara uma

Cb23412010570
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melhor compreensdo da prevaléncia e distribuicdo dessas enfermidades no Brasil, o que
poderd contribuir para a identificagdo de novos casos e para a formulacdo de politicas
publicas. A falta de diagnostico precoce, a limitacdo de acesso a medicamentos e o suporte
insuficiente para os pacientes e suas familias agravam ainda mais a situacdo, por isso é de
suma importancia que este Ministério se manifeste quanto ao acompanhamento destes casos.
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Assim, na qualidade de Deputado Federal, cujo papel é fiscalizar os atos do
Poder Executivo, conforme previsdo do art. 29 da Constituicdo Federal, submeto o presente
requerimento a fim de que sejam elucidados os questionamentos discorridos e documentos
solicitados, para melhor compreenséo acerca do caso.
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Sala de Sessfes, em 10 de novembro de 2023.

Deputado AMOM MANDEL
CIDADANIA/AM
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