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Quem sou

* Medica pela Universidade do Estado do Rio de Janeiro (1990)
* Residencia Medica em Pediatria

* Residencia Medica em Genetica Clinica

* Mestrado em Medicina — UFRJ (1998)

* Doutorado em Saude Coletiva — UERJ - Planejamento e Politicas de Saude
(2003)

* Medica geneticista e coordenadora clinica do Departamento de Genetica
Medica do Instituto Fernandes Figueira / Fiocruz — Rio de Janeiro

* Vice presidente da Sociedade Brasileira de Genetica Medica em 3 gestoes,
membro da diretoria da sociedade de varias outras gestdes

* Participei da estruturacao da Politica Nacional de Atencao Integral em
Genética Clinica (Portaria n2 81/GM/MS, de 20/01/2009), e da Politica
Nacional de Atencao Integral as Pessoas com Doencas Raras (Portaria
GM/MS N¢ 199, de 30/01/2014)



De onde falo

* |nstituto Fernandes Figueira — Rio de Janeiro

* Hospital da Fundacao Oswaldo Crugz,
referencia materno-infantil de alta
complexidade, SUS

* Neonatologia, pediatria e especialidades,
cirurgia neonatal e pediatrica, genética
medica, medicina fetal, ginecologia e
obstetricia, banco de leite, anatomia
patologica

* Residencia medica e multiprofissional, pos
graduacao (mestrado e doutorado)

 Servico de genética medica referencia

* Atende mais de 50% da demanda do estado do §9
Rio de Janeiro .

* Residencia Medica em genética



Diario Oficial da Uniao - Secio 1

N® 250, quinta-feira. 29 de dezembro de 2016

Art. 3° O Fundo Nacional de Saude adotara as medidas
necessarias para a transferéncia, regular e automatica, do montante
estabelecido no art. 1°, em parcelas mensais, ao Fundo Estadual de
Sande de Pernambuco.

Art. 4° Os recursos orcamentarios, objeto desta portaria, cor-
rerdo por conta do orcamento do Mmistério da Satde, devendo onerar
o Programa de Trabalho 10.302.2015.8585-0026 - Atencdo a Saude
da Populacdo para Procedimentos de Média e Alta Complexidade -
Rede de Atencio as Urgéneias e Emergéncias - Plano Or¢amentario
0000.

Art. 5° Esta portaria entra em vigor na data da sua pu-
blicagdo, com efeitos financeiros a partir da 12* (décima segunda)
parcela de 2016.

RICARDO BARROS

BRASIL
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Acesso a informacéo

Art. 3° Os recursos orcamentarios, objeto desta Portaria, cor-
rerdo por conta do orcamento do Ministério da Satude, devendo onerar
o Programa de Trabalho 10.302.2015.8585 - Atencdo a4 Saude da
Populacdo para Procedimentos de Média e Alta Complexidade - Pla-
no Or¢amentario 0008 - Controle do Cancer.

Art. 4° Esta Portaria entra em vigor na data de sua pu-
blicacdo, com efeitos financeiros a partir da 12* (décima segunda)
parcela de 2016.

RICARDO BARROS
PORTARIA N° 3.123, DE 28 DE DEZEMBRO DE 2016.
Habilita o IFF Fiocruz - Instituto Nacional
Saude da Mulher, da Crianca e do Ado-
lescente Fernandes Figueira, como Servigo

de Referéncia em Doencas Raras, no Es-
tado e Municipio do Rio de Janeiro.

Participe

Servigos

Servico de
Referencia em
Doencas Raras

dezembro de 2016

Legislacéo Canais

Institucional

Atencdo a Salde

Instituto Fernandes Figueira se torna o primeiro Centro de
Referéncia de Atencao as Pessoas com Doencgas Raras no
Estado do Rio de Janeiro

Ensino A conquista trard uma inovacdo de gestdo e tecnologia para a atencdo aos pacientes e

s Seletivos

seus familiares com uma doenca rara.

|Eu scar no site

Intranet

Webmail

Fale conosco



Politica de Doencas Raras

* Eixos Estruturantes
|- Raras de origem genética

* Anomalias Congénitas ou de manifestacao tardia

Deficiéncia Intelectual associada a doenc¢a rara
* Erro Inato do Metabolismo (EIM

 |I- Doencas Raras nao Genéticas
* Auto-imunes, inflamatorias, infecciosas

e Estruturacao na logica do SUS
* Fluxos o _
e Procedimentos Habilitagcdao do IFF / Fiocruz
* |nvestigacao
* Terapia
* Tratamentos medicamentosos
* PCDT*

*Protocolos Clinicos e Diretrizes Terapeuticas



Remuneracao pelos servicos - 1

* Avaliacao Clinica para diagnostico de doencas raras — eixo |
(geneticas)
* RS800 (anomalias congenitas / deficiencia intelectual)

* RS 600 (erros inatos do metabolismo)

* Envolve toda a rotina diagnostica (incluindo exames especificos de acordo com a
necessidade)

* Cobranca via APAC (autorizacao de procedimentos de alta
complexidade)

* CIDs (classificacacao internacional de doencas) especificados

* Incentivo mensal (equipe)

 Servico de Referéncia em DR: R$41.800,00
 Servico de Atencdo Especializada em DR: R$11.650,00

Ministério da Salde @ I F F
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Atendimentos IFF — 2018, 2018, 2020

Atendimentos 2013 Atendimentos 2019 Atendimentos 2020

&S AC | DI | EIM | Total | AC | DI | EIM | Total | AC | DI | EIM | Total

. Cobrangas no Janeio | 68 | 7 7T | 82 | 117 | 13 | 1 | 131 | 128 | 45 | 14 | 187
Fevereio | 84 | 15 | 1 | 00 | 88 | 18 | 1 | 107 | 8 | 31 | 3 | 119

sistema a pa rtir Margo | 105 | @ T |17 | 85 | 5 | 3 | 9 | 70 | 33| 3 | 106

de 2019 apenas... i T I T I I I L I O I

Maio 51 | @ i | 7 | 78 | HB| 3 |07 83| -1 @

Junho | 18 | 23 | - | 142 | @6 | @ | 6 | 136 | 92 | - | & | 100

Juho | 84 | 11 | 6 | 01 | 86 | 3 | - | 8 [ i8a | @ | 1 | 179

Agosto | 107 | 21 | 2 | 130 | 124 | 40 [ 5 | 169 | 138 | 20 | 4 | 162

Sefembro | 123 | 20 | 5 | 148 | 136 | 44 | 1 | 181 | 111 | 19 | 3 | 133

Outubro | 113 | 42 | 16 | 471 | 109 | 23 | 10 | 142 | 113 | 26 | 3 | 142

Novembro | 103 | 27 | 2 | 32 | 100 | 39 | 3 | 142 | 129 | 17 | 6 | 152

Dezembro | 56 | 16 | 2 | 74 | 74 | 27 | 12 | 13 | 67 | 2 | 4 | 83
Total | 1123 | 212 | 49 | 1384 | 1967 | 295 | 50 | 1512 | 1208 | 212 | 50 | 1470

Fonte: o autor

A -03.01.01.019-8: Avaliagdo clinica para diagndstico de doengas raras Eixoe 1 1- Anomalias congénitas
AC -03.01.01.020-0: Avaliagdo clinica para diagnéstico de doencas raras Eixe 1 — 2-Deficiéncia intelectual
AG -03.01.01.019-8: Avaliagdo clinica para diagndstico de doengas raras Eixe 1 3- Erros inatos do metabolismo




Remuneracao pelos servicos - 2

* Aconselhamento Genetico: RS100
e Cobranca direta via SIA-SUS

* Cariotipo: SIA-SUS
» Sangue, medula, vilo corial preparo direto: RS 160
 Cultura de longa duracdo: RS 180

* Demais procedimentos via rotina hospitalar ou PCDT
(protocolos clinicos e diretrizes terapéuticas)

* Osteogenese imperfeita — internacoes

» Terapias de reposicao enzimatica em mucopolissacaridoses

Ministério da Salde

FIOCRUZ
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Osteogénese Imperfeita - PCDT

Total de
consultas* Total de internacdes OI** Total de internacdes
Ano Ambulatério Ol |UPI PED| DIPE Total DIPE UPI
2019* 55 19 112 315 388
2020 17 34 20 133 140
Total 73 53 132 Y 448 528

Queda em 2020
A PARTIR DE ABRIL DE 2019 (pandemia Covid-19)

** ATE FINAL DE SET DE 2020

Ministério da Satide @ I F F
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Entrave:
as APACs e os CIDs para classificacao dos diagnosticos

SIGTAP - Sistema de Gerenciamento da Tabela de Procedimentos, Medicamentos e OPM do SUS

Usuario: publico
Procedimento

03.01.01.019-8 - AVAL -ﬂ.';ﬁﬂ CLINICA PARA DIAGNOSTICO DE DOENCAS RARAS - EIXO I: 1-ANOMAILIAS CONGENITAS OU DE

Procedimento: s NIFESTACAO TARDIA

Grupao: 03 - Procedimentos clinicos
Sub-Grupao: 01 - Consultas / Atendimentos [ Acompanhamentos

Forma de Drganiza-;ﬁcn: 01 - Consultas médicasfoutros profissionais de nivel superior
APAC: autorizacao de
procedimento ambulatorial
de alta complexidade

Competéncia: 0472018 Wﬂﬁiﬁi

Modalidade de Atendimento: Ambulatonal

Complexidade: Alta Complexidade
Financiamento: Fundo de Agdes Estratégicas e Compensagies (FAEC)
I f ~ Sub-Tipe de Financiamento: Doengas Raras
CID' Classl |Caga0 Instrumento de Registro: APAC (Proc. Principal)
internacional de doencas Sexo: Ambas

Media de Permanéncia:

Tempo de Permanéncia:

Quantidade Maxima: 1

Idade Minima: 0 meses
Idade Maxima: 130 anos
Pontos:

Atributos Complementares: Admite APAC de Continuidade

L&l



Exemplos

* Displasias esqueléticas / nanismos

* Malformacoes associadas a problemas no desenvolvimento
* Maioria das sindromes em servicos de genética medica

* CID Q87 nao disponivel....

Q87 - Outras sindromes com malformagdes congénitas que acometem multiplos sistemas
Q870 - Sindromes com malformacdes congénitas afetando predominantemente o aspecto da
face

Q871 - Sindromes com malformacdes congénitas associadas predominantemente com nanismo
Q872 - Sindromes com malformacdes congénitas afetando predominantemente os membros
Q873 - Sindromes com malformacdes congénitas com hipercrescimento precoce

Q874 - Sindrome de Marfan

Q875 - Outras sindromes com malformacgdes congénitas com outras alteracdes do esqueleto
Q878 - Outras sindromes com malformacgdes congénitas especificadas, ndo classificadas em
outra parte

Ministério da Salde @ I F F
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Sindromes com anomalias congénitas que afetam multiplos sistemas (Q87)

Sindromes afetando predominantemente os membros

Sindrome de Holt-Oram (Q87.20)

Sindrome de Klippel-Trenaunay-Weber (Q87.21)
Sindrome de unha-rétula (Q87.22)

Sindrome de Rubistein-Tayby (Q87.23)
Sirenomelia (Q87.24)

Sindrome de TAR (Q87.25)

Associacao de VATER/VACTERL (Q87.26)

Total

Sindromes afetando predominantemente o aspeto da face n %
Sindrome de Apert (Q87.01) 4.1
Sindrome de Fraser (Q87.02) 2.3
Sindrome de Goldenhar (Q87.04) 1.7
Sindrome de Moebious (Q87.06) 1.2
Sequéncia de Pierre Robin (Q87.08) 26.3
Sindrome de Treacher-Collins (Q87.0A) 3
Sindrome de Pena-Shokeir (Q87.0E) 2.3
Total ar 50,9
Sindromes associados predominantemente a baixa estatura n %
Sindrome de Cornelia de Lange (Q87.12) 1,7
Sindrome de Noonan (Q87.14) 3.5
Sindrome de Prader-Willi (Q87.15) 2.9

Sindrome de Russel-Silver (Q87.17)
Sindrome de Smith-Lemli-Opitz (Q87.19)

Sindromes congénitas associadas a excesso de crescimento
Sindrome de Beckwith-Wiedemann {Q87.30)

Sindrome de Sotos (Q87.31)

Sindrome de Marfan (Q87.4)

Total

Outras sindromes especificadas nao classificadas em outro local
Sindrome de Alport (Q87.80)

Sindrome de Zellweger (Q87.83)

Sindrome de Williams {Q87.84)

Sindrome de DiGeorge {D82.1)

Ministério da Salde
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Revisao dos CIDs

Junho 2019: revisao;
erro na publicacao
em Diario Oficial, no
momento PIOR do
gue anteriormente

Edo-
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Objetivos da correta classificacao das APACs

* Remunerac¢ao apenas?

* Classificacao em grupos

* Estatistica

* Dados epidemiologicos brasileiros

* Proposta:

* Revisao dos CIDs
e Codigos ORPHA (Orphanet)

* Trabalho junto ao Ministerio da Saude para revisao dos CIDs suspenso....

FIOCAUZ INSTITUTO NACIONAL | cepANDES FIGUEIRA



Questoes Adicionais

Servicos em Doencas Raras ja Credenciados




Problemas

* Poucos servicos habilitados
* RJ: Instituto Fernandes Figueira apenas (materno-infantil)

* Tecnologias em implementacao

* Acdes judiciais relacionadas a atendimento e exames
* exigéncia com base na portaria !

Ministério da Satde

AR IFF
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(JDPU

DEFENSORIA PUBLICA DA UNIAO

DEFENSORIA PUBLICA DA UNIAO NO RIO DE JANEIRO/RJ — 1= OFiCIO CiVEL
AVENIDA PRESIDENTE Varsas, 62 — CENTRO — CEP 20091-060 — RIO DE JANEIRO/RJ

MM. JU{ZO DO 01° JUIZADO ESPECIAL FEDERAL DA SECAO
JUDICIARIA DO RIO DE JANEIRO

A decisao de fls. 48/50 deferiu a antecipacao dos efeitos da tutela,
determinando que os Reéus, solidariamente, que realizem o EXAME DE ACGH
MICROARRAYS, requerido pela parte autora, no prazo de 30 (trinta) dias.

Ocorre que a r. decisdo vem sendo descumprida, como vé-se em

atendimento de retorno realizado pela parte autora na DPU/RJ em 03/04/2018.

Sofrendo a parte Autora de graves problemas de saude,
necessitando da realizacao do referido exame para seu tratamento, o qual tenta obter
desde 2010, é de suma importancia que seja feito valer seu direito em detrimento dos
Réus, sob pena de incorrer contra os preceitos constitucionais vigentes (art. 1°, inciso

I1. art. 196, CF entre outros).



PODER JUDICIARIO
JUSTICA FEDERAL
SEGAOD JUDICIARIA DO RIO DE JANEIRO
", 1.0 JUIZADO ESPECIAL FEDERAL

R el 7

PROCESSO N.
AUTOR:

REU: UNIAO FEDERAL,ESTADO DO RIO DE JANEIRO,MUNICIPIO DO RIO DE JANEIRO

CONCLUSOS 0S8 AUTOS EM 04/04/2018 12:07

JUIZ FEDERAL
(Conforme assinatura eletronica abaixo)



“Efeitos colaterais” da politica das doencas raras




Desafios

Regulacao

Financiamento e
execucao dos exames

Epidemiologia das
doencas raras é pouco
conhecida

Falta de clareza sobre
aspectos da PNAIPDR

e Ampliacdao do acesso —
novos
credenciamentos e
mais rapidos

e referéncia e
contrarreferéncia

* acesso e fluxo
referentes a recursos
terapéuticos e de
reabilitacao

e subcusteio

e |aboratodrios de
pesquisa fazendo
exames clinicos

e tarifacao de
importacao de
insumos de
laboratério

e falta de laboratérios
centrais para exames
mais complexos
(exomas por exemplo)

e iniciativas de registros

e Projeto Raras —
CNPg/MS -> Inquérito
epidemioldgico e
jornada assistencial
com base nacional
desde 2019

e Lancamento de APACs
com ou sem
procedimentos
laboratoriais?

e CIDs autorizados
precisam ser revistos —
ultima portaria com
problemas nao foi
revisada
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