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Carlos Eugenio Fernandez de Andrade
Analista de Saúde – Médico (Pediatra e Geneticista)

Programa Cuidando das Pessoas com Doenças Raras e Apoio aos Familiares
Coordenação da Atenção Básica
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Prestador de  Serviço - Médico Externo
GeneOne da DASA

Coordenação do Núcleo de Assessoria Médica 

Declaração de conflito de interesse
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Escutar a experiência do município de 
São Paulo na ampliação local do PNTN

com seus desafios, status atual e cases; 
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SAÚDE DA CRIANÇADOENÇAS RARA

SUS

TRIAGEM NEONATAL

Preferencialmente acometem crianças, 
quadros graves que levam a incapacidade, 

deficiência e alto risco de morte.
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DIAGNÓSTICO SINTOMÁTICO

SINAIS E SINTOMAS

DIAGNÓSTICO CLÍNICO

INTRODUÇÃO DA TERAPÊUTICA COM 
PACIENTE  SINTOMÁTICO

DIAGNÓSTICO ASSINTOMÁTICO

Triagem Neonatal

Introdução da Terapêutica com 
o paciente assintomático

Redução da 
Morbimortalidade da 

Criança
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Redução da Morbimortalidade da 
Criança
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II - promover o exame para o diagnóstico e o tratamento o 
mais precoce possível em todas as unidades da Rede 
Pública Municipal de Saúde
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51 doenças 
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DESAFIOS
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ESTRUTURAÇÃO DA LINHA 
DE CUIDADO

ABORDAGEM GLOBAL

REDES E REGULAÇÃO

SUS
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• Logística da coleta,

• Análise técnica e laboratorial da amostra, 

• Busca Ativa/Reconvocação, 

Instituto Jô Clemente - Aditivo do Convênio

• Capacitação Técnica

– 8 horas de aulas em EaD

• 6 Aulas para Equipe Médica

• 1 Aula para Equipe de Enfermagem
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Custeio “quase” exclusivo do Tesouro Municipal

– Fundo da 1ª Infância

Justificativa: Redução da morbimortalidade promovendo o 
exame para o diagnóstico e o tratamento o mais precoce 
possível em especial de crianças com doenças raras

Exames Confirmatórios

• Bioquímicos Gerais /Imunofenotipagem / Bioquímicos Especializados

• Painéis de Genes para EII e Painéis de Genes para EIM

Consultoria Médica Especializada 

Aconselhamento Genético
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Conclusão das pactuações - Tratamento

Em 2016 - Ministério da Saúde lança protocolos clínicos para 12 doenças raras 

Até o final deste ano, pacientes de 12 doenças raras contarão com Protocolos Clínicos e 

Diretrizes Terapêuticas (PCDT) organizados pelo Ministério da Saúde. O objetivo é reduzir a 

mortalidade e contribuir para a melhoria da qualidade de vida dos pacientes de doenças raras, 

com a incorporação de novas tecnologias no Sistema Único de Saúde (SUS). Esta é a primeira 

fase da ação que tem como objetivo lançar 47 PCDT para doenças raras até 2018. 

EIMEII

TMO
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• Acesso aos componentes  que não estão 
contemplados no componente especializado da 
assistência farmacêutica, mas que já tenham 
aprovação da ANVISA

Erros Inatos do Metabolismo

ACESSA SUS

Custeio do Município
MANIPULADOS
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Redes de Atenção e Publicação dos Protocolos e Linhas de Cuidado

Conclusão das pactuações

• SMS-SP
– Instituto Jô Clemente

– Hospital Menino Jesus

• SES-SP
– Raras/ TN

– DRS1

– USP – Hospital das Clínicas

– UNIFESP – Hospital São Paulo
• Hospital Pequeno Príncipe

75 REUNIÕES
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• Toxoplasmose, G6PD, Galactosemia – 14/12/20

• SCID/AGAMA – 05/03/21

• Fase 1 do Tandem – 14/05/2021 

• Fase 2 do Tandem

• Fase 3 do Tandem 

AMPLIAÇÃO POR FASES

2º ano da Lei

STATUS ATUAL
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CASES – 14/12/2020 a 31/10/2021

• G6PD – 116
• Toxoplasmose Congênita - 30
EIM
• Galactosemias - 07
• Tirosinemia - 01
• Acidemia Isovalerica - 01
• Deficiência de acil-CoA Desidrogenase de Cadeia Média (MCAD) - 01
EII
• SCIDs – 02
• SCID/ADAs em investigação (TANDEM) - 02
• Leucemia Neonatal - 01

78.964 RNs Triados
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Obrigado
carlosfernandez@prefeitura.sp.gov.br


