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| - INTRODUCAO

Partindo da recapitulagdo dos trabalhos realizados em 2019, pela
Subcomisséo Especial de Doencas Raras, da Comissao de Seguridade Social e
Familia, da Camara dos Deputados, decidiu-se expandir e aumentar a discussao e 0s
estudos em doencas raras, bem como avaliar, estudar e discutir o Programa Nacional
de Triagem Neonatal (PNTN).

Outros pontos também merecem ser estudados no ambito da subcomissédo de
doencas raras, como o registro, a precificacdo e incorporacdo de medicamentos para
doencas raras, as terapias de alto custo, 0s mecanismos de participacédo popular na
Anvisa e na Conitec, a pesquisa clinica, o financiamento para as politicas publicas de

doencas raras, entre outros assuntos.

Nesse sentido, a contribuicAo da sociedade, por meio das associacdes de

pacientes, sociedades médicas, sera fundamental.

No que tange o programa nacional de triagem neonatal ndo se trata
apenas do exame em si, de definir quais doencas seréo incluidas no PNTN, mas de
todas as questbes pertinentes a sua funcdo primordial que € evitar sequelas

permanentes e incapacitantes na crianca.

A triagem neonatal tem como objetivo identificar precocemente
recém-nascidos aparentemente normais, mas que tem uma doenca ainda nao

manifesta, cujo tratamento precoce poderia alterar o curso da doenca.

Portanto, nada adiantaria apenas obrigar por lei a inclusdo de
determinadas doencas no PNTN, se o resultado s6 sai quando a crianca ja apresenta
sinais evidentes da doenca, ou se diante de um resultado positivo, a crianga nao for
localizada ou n&o conseguir o tratamento adequado. Seria apenas mais um gasto de

recursos publicos se impacto significativo na condicdo de salde da populacgéo.

I - OBJETIVOS

O objetivo dos trabalhos da Subcomisséao Especial de Doengas Raras
em 2021 sera ouvir os centros de referéncia de doencas raras no Brasil, e também
analisar e propor solucdes para toda a cadeia de eventos da triagem neonatal, que
comeca com (1) a realizacdo dos exames de triagem para identificacdo das doencas

cujo diagnostico precoce poderia evitar ou retardar sua progressao, (2) a localizacao



da crianca com resultado positivo e encaminhamento para um servico de referéncia e

0 (3) inicio do tratamento precoce.
II.1 — Exames de triagem

Quando se fala em triagem neonatal, praticamente se remete ao teste
do pezinho, em razdo da sua grande importancia. Atualmente, é realizada a triagem
para seis doencas (hemoglobinopatias, fenilcetonuria, hipotireoidismo, fibrose cistica,
deficiéncia de biotinidase e hiperplasia adrenal congénita), sendo recentemente

incluida a toxoplasmose congénita.

A ampliacdo do teste do pezinho depende da aquisicdo de novas
tecnologias cujo custo precisa ser ponderado em termos de custos e beneficios. Além
disso, a principal metodologia para diagnéstico de erros inatos do metabolismo, a
espectrometria de massas em tandem, pode com a analise de uma Unica amostra

diagnosticar mais de 50 doencas.

Contudo, existem resultados falso-positivos que demandardo a
reavaliacio da crianca e que representardo um custo adicional para o Sistema Unico

de Saude (SUS) e para as familias.

Assim, é de fundamental importancia a ampliacdo do teste do
pezinho, mas verificando para quais doencas isso seria vantajoso, tendo em vista as

capacidades preditivas do exame e a prevaléncia da doenc¢a na populacao brasileira.

Além disso, o PNTN compreende outros exames: o teste do olhinho,
do coracdozinho, da orelhinha e da linguinha. Sdo exames clinicos realizados por
profissional de salde habilitado, sem énus para o SUS, que permitem o diagndstico

de anomalias congénitas, cujo rol também poderia ser ampliado.

Portanto, trata-se de questdo eminentemente técnica, embora a
deciséo final seja sempre politica. Assim, a andlise de tal problema vai demandar
principalmente a participacdo da academia e dos especialistas, mas também dos

gestores e usuarios do Sistema Unico de Saude.
II.2 — Localizar e encaminhar a crian¢ga com resultado positivo

A localizagdo da crianca, a realizacdo de exames confirmatorios
guando necessario e 0 encaminhamento para um servico de referéncia sao questbes

de natureza politica-administrativa.



Ha diversas situacdes no Brasil, desde unidades federativas que tem
facil acesso a qualquer lugar do seu territério, até aquelas que s6 conseguem atingir

determinadas regides por via aérea ou fluvial.

Além disso, ha a necessidade de analisar o atual modelo de atencéo

as doencas raras, a fim de identificar problemas e propor solucdes.
[1.3 — Inicio do tratamento precoce

Essa talvez seja uma das questdes
mais dificeis, pois envolve muitas vezes tratamentos de alto custo, cujos mecanismos

de precificacdo e incorporacéo pelo SUS precisam ser aprimorados.

Ela envolve diretamente os gestores do Sistema Unico de Saude, os
pacientes afetados e os profissionais de saude; mas também repercute em outras
areas como o Poder Judiciario, Ministério Publico e Defensorias Publicas em
decorréncia da frequente judicializacdo de demandas, e planos de saude devido as

obrigacdes para com esses pacientes.

Il - ACOES

Considerando os objetivos acima especificados torna-se fundamental
a escuta qualificada dos pacientes e das associacfes de doentes e familiares, uma
vez que todo este trabalho tem como objetivo principal a melhoria da assisténcia a
saude prestada pelo SUS. Assim, € necessario conhecer e reconhecer suas

necessidades em relacéo ao direito a saude, garantido na Constituicao.

Ser& necessario ainda ouvir os gestores do SUS — principalmente o
Ministério da Saude — e os prestadores de servigco sobre suas dificuldades, limitacdes

e propostas de solucgdes.

E também a academia e os especialistas, que dardo os limites da

ciéncia dentro dos quais ocorrera o debate.

Por fim, os demais atores envolvidos: Poder Judiciario, Ministério
Publico e Defensorias Publicas, planos de saude, industria farmacéutica, centros de
pesquisas, Agencia Nacional de Vigilancia Sanitaria, Conselho Federal de Medicina e
outras instituicdes, que podem colaborar de modo bastante significativo, a partir de

diferentes pontos de vista, para analise e solucéo dos problemas.



Para a consecucéao dos objetivos esta Subcomisséo de Doencas raras

promovera reunides internas, audiéncias publicas, reunifes técnicas e seminarios. As

datas para a realizacdo dessas atividades seréo fixadas posteriormente de acordo

com a agenda da Comissdo de Seguridade Social e Familia e da Camara dos

Deputados.

Em razdo dos objetivos apresentados, tendo em vista a funcao

precipua desta Casa legislativa de elaborar leis, sera realizado um levantamento dos

projetos de lei em tramitacdo relacionados ao tema das doencas raras, a fim de

aperfeicoa-las e dar subsidios para os Parlamentares poderem se posicionar sobre o

tema.

IV — CRONOGRAMA

Més Atividades Entregas
Instalagdo da Subcomissdo | = Resumo executivo dos trabalhos da
de Doencas Raras. Definicdo | Subcomissédo de Doencas Raras em 2019
de _Obj~e'[IVOS. € Metas. |, pjano de trabalho
Solicitacdo de informacfes as .
Mai | associacdes de doentes e |*" Levantamento das proposicdes em
familiares. tramitacdo na Camara dos Deputados
referentes a doencgas raras
= Envio de oficios &s associacdes de doentes
e familiares
Iun Audiéncias publicas e | = Relatorio parcial das atividades
reunides técnicas
ul Audiéncias publicas e | = Relatorio parcial das atividades
reunides técnicas
AQO Audiéncias publicas e | = Relatorio parcial das atividades
99 | reunides técnicas
Set Audiéncias publicas e | = Relatorio parcial das atividades
reunides técnicas
out Consolidacao das | = Minuta de Relatério Final
informacgoes.
Discussdo da minuta de | = Relatorio Final
Nov | relatorio final da Subcomisséo
de Doencas Raras




Apresentacao do relatorio final
dos trabalhos para apreciacéo
Dez | pela Comisséo de Seguridade
Social e Familia, da Camara
dos Deputados.

= Execucdo das propostas contidas no
Relatorio Final

Por ultimo, ainda sugiro reunido técnica com a Secretaria Estadual da Saude do
Parana, que em parceria com Conselho de Secretarios Municipais de Saude do
Estado e a Fundacdo Ecuménica de Protecdo ao Excepcional (FEPE), criou o
cadastro de Sindromes e Doencas Raras do Paranid (SIDORA) com o objetivo
identificar e conhecer a realidade das Pessoas com Doencas Raras e Associacfes de
apoio a essas pessoas no Estado do Parana.




