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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 gestões, 
membro da diretoria da sociedade de varias outras gestões 

• Participei da estruturação da Política Nacional de Atenção Integral em 
Genética Clínica (Portaria nº 81/GM/MS, de 20/01/2009), e da Política 
Nacional de Atenção Integral às Pessoas com Doenças Raras (Portaria 
GM/MS Nº 199, de 30/01/2014) 

 

 



De onde falo 

• Instituto Fernandes Figueira – Rio de Janeiro 

• Hospital da Fundação Oswaldo Cruz, 
referencia materno-infantil de alta 
complexidade, SUS 

• Neonatologia, pediatria e especialidades, 
cirurgia neonatal e pediátrica, genética 
medica, medicina fetal, ginecologia e 
obstetrícia, banco de leite, anatomia 
patológica 

• Residencia medica e multiprofissional, pós 
graduação (mestrado e doutorado) 

• Serviço de genética medica referencia 
• Atende mais de 50% da demanda do estado do 

Rio de Janeiro 
• Residencia Medica em genética 
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• Eixos Estruturantes 
• I- Raras de origem genética 

• Anomalias Congênitas ou de manifestação tardia 

• Deficiência Intelectual associada a doença rara 

• Erro Inato do Metabolismo (EIM) 

• II- Doenças Raras não Genéticas 
• Auto-imunes, inflamatorias, infecciosas 

• Estruturação na logica do SUS 
• Fluxos 
• Procedimentos  

• Investigação 
• Terapia 

• Tratamentos medicamentosos 
• PCDT* 

*Protocolos Clinicos e Diretrizes Terapeuticas 

Política de Doenças Raras 

Habilitação do IFF / Fiocruz 



• Avaliação Clinica para diagnostico de doenças raras – eixo I 
(geneticas) 
• R$800 (anomalias congenitas / deficiencia intelectual)  

• R$ 600 (erros inatos do metabolismo) 
• Envolve toda a rotina diagnostica (incluindo exames específicos de acordo com a 

necessidade) 

• Cobrança via APAC (autorização de procedimentos de alta 
complexidade) 
• CIDs  (classificacação internacional de doenças) especificados 

• Incentivo mensal (equipe) 
• Serviço de Referência em DR: R$41.800,00  

• Serviço de Atenção Especializada em DR: R$11.650,00 

Remuneração pelos serviços - 1 



Atendimentos IFF – 2018, 2018, 2020 

• Cobranças no 
sistema a partir 
de 2019 apenas... 



Remuneração pelos serviços - 2 

• Aconselhamento Genetico: R$100  
• Cobrança direta via SIA-SUS 

• Cariotipo: SIA-SUS 
• Sangue, medula, vilo corial preparo direto: R$ 160 

• Cultura de longa duração: R$ 180 

 

• Demais procedimentos via rotina hospitalar ou PCDT 
(protocolos clínicos e diretrizes terapêuticas) 
• Osteogenese imperfeita – internações  

• Terapias de reposição enzimática em mucopolissacaridoses 



Osteogênese Imperfeita - PCDT  
 

  

Total de 

consultas* Total de internações OI** Total de internações 
Ano Ambulatório OI UPI PED DIPE Total DIPE   UPI 

2019* 55 19 112 131 315 388 

2020 17 34 20 54 133 140 

Total 73 53 132  185 448 528 

A PARTIR DE  ABRIL DE 2019 

** ATÉ FINAL DE SET DE 2020 

 

Queda em 2020 
(pandemia Covid-19) 



Entrave: 
as APACs e os CIDs para classificação dos diagnosticos 

APAC: autorização de 
procedimento ambulatorial 

de alta complexidade 
 

CID: classificação 
internacional de doenças 



Exemplos 

• Displasias esqueléticas / nanismos 

• Malformações associadas a problemas no desenvolvimento  
• Maioria das síndromes em serviços de genética medica 

 

• CID Q87 não disponível.... 
Q87 - Outras síndromes com malformações congênitas que acometem múltiplos sistemas 
Q870 - Síndromes com malformações congênitas afetando predominantemente o aspecto da 
face 
Q871 - Síndromes com malformações congênitas associadas predominantemente com nanismo 
Q872 - Síndromes com malformações congênitas afetando predominantemente os membros 
Q873 - Síndromes com malformações congênitas com hipercrescimento precoce 
Q874 - Síndrome de Marfan 
Q875 - Outras síndromes com malformações congênitas com outras alterações do esqueleto 
Q878 - Outras síndromes com malformações congênitas especificadas, não classificadas em 
outra parte 
 



 



Revisão dos CIDs 

Junho 2019: revisão; 
erro na publicação 
em Diario Oficial, no 
momento PIOR do 
que anteriormente 



Objetivos da correta classificação das APACs 
• Remuneração apenas? 

• Classificação em grupos 

• Estatistica  

• Dados epidemiologicos brasileiros 

 

• Proposta: 
• Revisão dos CIDs 

• Codigos ORPHA (Orphanet) 

• Trabalho junto ao Ministerio da Saude para revisão dos CIDs suspenso.... 



Questões Adicionais 
Serviços em Doenças Raras já Credenciados 



Problemas 

• Poucos serviços habilitados 

• RJ: Instituto Fernandes Figueira apenas (materno-infantil) 

• Tecnologias em implementação  

 

• Ações judiciais relacionadas a atendimento e exames 
• exigência com base na portaria ! 



 



 



“Efeitos colaterais” da politica das doenças raras 

 



Desafios 

Regulação 

• Ampliação do acesso – 
novos 
credenciamentos e 
mais rápidos 

 

• referência e 
contrarreferência 

 

• acesso e fluxo 
referentes a recursos 
terapêuticos e de 
reabilitação 

Financiamento e 
execução dos exames 

• subcusteio 

• laboratórios de 
pesquisa fazendo 
exames clínicos 

• tarifação de 
importação de 
insumos de 
laboratório 

• falta de laboratórios 
centrais para exames 
mais complexos 
(exomas por exemplo) 

Epidemiologia das 
doenças raras é pouco 

conhecida 

• iniciativas de registros 

 

• Projeto Raras – 
CNPq/MS -> Inquérito 
epidemiológico e 
jornada assistencial 
com base nacional 
desde 2019 

Falta de clareza sobre 
aspectos da PNAIPDR 

• Lançamento de APACs 
com ou sem 
procedimentos 
laboratoriais? 

 

• CIDs autorizados 
precisam ser revistos – 
ultima portaria com 
problemas não foi 
revisada 



Obrigada 
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