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| - DA SUBCOMISSAO DE DOENGAS RARAS

Constituida em 13 de abril de 2021, atendendo ao

Requerimento n° 16/2021 - CSSF, subscrito pelo Deputado Diego Garcia, aprovado

pelo Plenario da Comissao em reunido realizada em 17 de margo de 2021,

1.1 — Composicao

Presidente: Deputado Lucas Redecker

Relator: Deputado Diego Garcia

Membros:

Dep
Dep
Dep
Dep
Dep
Dep

. Aline Gurgel — Republicanos/AP
. David Soares — Democratas/SP
. Diego Garcia — Podemos/PR

. Lucas Redecker — PSDB/RS

. Eduardo da Fonte — PP/PE

. Dr. Zacharias Calil — Democratas/GO

Local: Anexo Il Pavimento Superior, Ala A, Sala 145. Telefone: 3216-6791.

Assessoria técnica: Consultores Legislativos Eduardo Nozaki Cano e Marcelo

Ferraz de Oliveira Souto

Assessoria técnica no gabinete do Relator: Francisco Augusto da Costa Garcia

Enderego no sitio da Internet da Camara dos Deputados:

https://www2.camara.leg.br/atividade-legislativa/comissoes/comissoes-

permanentes/cssf
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l.° CAMARA DOS DEPUTADOS
:'lu. <, COMISSAD DE SEGURIDADE SOCIAL E FAMILIA

COMISSAQ DE SEGURIDADE SOCIAL E FAMILIA

ATO DA PRESIDENCIA

Mos termos do art. 29, caput e inciso Il do Regimento Interno, esta Presidéncia
decide criar 3 Subcomissao Especial para tratar das doencas raras, com foco
especial ma ampliacdo do Programa Nacional de Triagem Neonatal,
conforme o Reguerimento 16/2021, do Deputado Diego Garcia, aprovado pelo
Plenaric da Comissdo em reunido realizada em 17 de margo de 2021, composta

pelos seguintes deputados:
s Lwcas Redecker (PSDE/RS) - Presidente;
« Diego Garcia (PODE'PR) - Relator;
s Aline Gurgel (REPUBLICANCS/APY;
= Dr. Zacharias Calil (DEMAGO);
s David Soares (DEM/SP);

+ Eduardo da Fonte (PP/PEL

Lala da Comissao, em 13 de abril de 2021.

Deputado Dr. Luiz Antonio Teixeira Jr. (PP/R])
Presidente
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Il - RESUMO

Nas ultimas décadas, a ateng¢do a saude no Brasil teve como
objetivo reduzir as causas mais frequentes de mortalidade e morbidade. Contudo, o
modelo de saude publica direcionado as doengas mais comuns € logicamente
contrario as doengas mais raras. O sucesso nhas medidas adotadas provocou uma
alteragao no perfil epidemiolégico da mortalidade infantil, com redug¢ao proporcional
da mortalidade por doengas preveniveis, e aumento proporcional das causas “nao-
preveniveis”, dentre elas as anomalias congénitas de causa genética, que tendem
a ser em alguns anos a principal causa de mortalidade infantil no Brasil, como
consequéncia inexoravel da melhora das condigdes de saude da populacédo, tal

qual ocorreu em paises mais desenvolvidos.

Ha falta de profissionais de saude e servicos especializados
para atencdo de doencas raras, sem possibilidades de resolucdo a curto e médio
prazo. A formacdo de médicos especialistas em genética ndo acompanhou a
necessidade crescente e previsivel de mao de obra especializada para esse novo
cenario epidemiologico de elevagdo proporcional na prevaléncia de doencgas
genéticas, aumento nos custos de tratamento e a consequente necessidade de

racionalizacido da assisténcia a fim de aumentar a eficiéncia do sistema.

A formacgao académica do médico generalista em relagao as
doengas genéticas € absolutamente deficiente, ndo fazendo parte do curriculo de
graduagdo em Medicina, nem na residéncia médica em Medicina da Familia e
Comunitaria, sendo apenas opcional na residéncia em Pediatria. Considerando que
o medico generalista é o responsavel pela atengcdo primaria, e o pediatra € o
responsavel pela atencao secundaria, e nem um nem outro tem conhecimento de
doengas raras de causa genética, ndo é sem surpresa a ocorréncia de atraso no
diagnéstico, encaminhamentos equivocados, exames desnecessarios e sofrimento

para o paciente.

A atual Politica Nacional de Atenc&o Integral as Pessoas com
Doencas Raras precisa ser aperfeicoada para lidar com essa situagao atual, pois
Nnao conseguiu organizar as redes de atengdo em doengas raras, principalmente

em razao da falta de médicos especializados em doencas genéticas.
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Atualmente ha 18 servigos habilitados como Servigos de
Referéncia em Doengas Raras, distribuidos em apenas 12 unidades federativas.
Nao ha nenhum desses servigos nos estados da regiao Norte do pais e nas demais
regides, nos estados de Maranhao, Piaui, Rio Grande do Norte, Paraiba, Alagoas,

Sergipe, Mato Grosso e Mato Grosso do Sul.

A distribuicdo dos pontos de atengcdo € bastante desigual,
mais concentrado em algumas regides, e as proprias doengas genéticas, por sua
natureza, também podem se apresentar concentradas em um determinado local,

dificultando ainda mais a elaboragao de linhas de cuidado.

Ha duas fontes principais de financiamento dos Servigos de
Referéncia em Doengas Raras: (i) uma parcela fixa a titulo de incentivo financeiro
para custeio das equipes profissionais dos Servicos de Referéncia em Doencas
Raras, no valor de R$ 41.480,00 ao més e, (i) uma parcela variavel,

correspondente aos valores pagos por procedimento realizado.

O modelo de financiamento precisa ser aperfeicoado, pois ha
Servicos de Referéncia em Doengas Raras que recebem mais com o incentivo
financeiro de custeio em 1 més, do que com todos os procedimentos realizados em
um ano. Além disso, para a grande maioria das doengas raras, ndo ha
possibilidade de recebimentos pelos procedimentos executados no ambito da

Politica Nacional de Atencao Integral as Pessoas com Doencgas Raras.

Existe uma grande inseguranga juridica em relacdo a
responsabilidade assumida pelos servicos de saude que requerem sua habilitagao
como Servigco de Referéncia em Doencgas Raras, havendo casos de decisdes do

Judiciario mandando o servigo arcar com todos os custos do tratamento.

Durante os trabalhos em 2021 desta Subcomissado Especial
de Doencgas Raras, foi publicada a Lei n° 14.154, de 2021, ampliando o rol de
doencgas que devem fazer parte do Programa Nacional de Triagem Neonatal, sendo
que o substitutivo apresentado ao Projeto de Lei n® 7.374, de 2014, na Comisséo
de Seguridade Social e Familia, prevé a inclusdo das doengas que n&o foram
incluidas na lei supracitada, de forma a garantir a realizagdo do “teste do pezinho

ampliado” no SUS.
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Ha necessidade de atualizagédo da legislagao vigente sobre o
Programa Nacional de Triagem Neonatal, pois nem a Portaria MS/GM n° 822, de
2001, que instituiu o Programa Nacional de Triagem Neonatal, nem a Portaria de
Consolidagao n° 5, de 2017, que consolida as normas sobre as agdes € 0s servicos
de saude do Sistema Unico de Saude, sequer foram atualizadas para incluir da
triagem neonatal para hiperplasia adrenal congénita e deficiéncia de biotinidase,
incluidos no Programa Nacional de Triagem Neonatal pela Portaria n° 2.829, de 14
de dezembro de 2012.

Ha necessidade de reorganizar o sistema, pois ha uma
Politica Nacional de Atencdo Integral as Pessoas com Doengas Raras e um
Programa Nacional de Triagem Neonatal com extensa sobreposi¢cao de fungoes, e

de também organizar uma rede nacional de laboratérios em genética.

Considerando os avancos legislativos ja havidos, que terdo
custo significativo para o Sistema Unico de Saude, torna-se fundamental a
adequacao da Politica Nacional de Atencao Integral as Pessoas com Doencgas
Raras, para promover o cuidado adequado das criangas com resultado positivo na
triagem neonatal, sob pena de todo o dinheiro despendido na ampliagdo do teste

do pezinho ser perdido.

Assim, apresentamos diversas recomendagbes que se

traduzirdo em proposi¢des cujas minutas se encontram anexas.
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Il - PLANO DE TRABALHO

Conforme Anexo |
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IV — CONTRIBUIGOES EXTERNAS

IV.1 - Audiéncias Publicas

IV.1.1 - Audiéncia publica para ouvir os Servicos de Referéncia em Doencas Raras

Data: 26 de maio de 2021

Disponivel em: https://www.camara.leg.br/evento-legislativo/61664.

A - Convidados

1. André Luiz Santos Pessoa
Neurologista Chefe do Servico de Neurologia do Hospital Infantil Albert
Sabin — Fortaleza (CE)

2. Carolina Prando
Diretora de Medicina Translacional do Hospital Pequeno Principe — Curitiba
(PR)

3. lda Vanessa Doederlein Schwartz
Chefe do Servigo de Genética do Hospital de Clinicas de Porto Alegre —
Porto Alegre (RS)

4. Mara Lucia Schmitz Ferreira Santos
Coordenadora do Ambulatério de Doengas Raras do Hospital Pequeno
Principe — Curitiba (PR)

5. Maria Denise Fernandes Carvalho de Andrade
Médica Geneticista do Complexo Hospitalar da Universidade Federal do
Ceara - Representante do Centro de Referéncia do Hospital Walter Cantidio
— Fortaleza (CE)

B - Resumo das principais contribuicbes dos palestrantes

O Dr. ANDRE LUIZ SANTOS PESSOA informou que o Servico de
Referéncia em Doencas Raras do Hospital Infantil Albert Sabin, por conta da
localizacao geografica de Fortaleza (CE), atende muitos pacientes do interior dos
estados do Piaui e do Rio Grande do Norte, principalmente de Mossoro, cujo
acesso a Fortaleza é mais viavel do que a Natal. Além da assisténcia, realiza

pesquisas clinicas, principalmente relacionadas a um cluster (aglomerado de casos
10
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em determinada regido geografica, muito maior do que o esperado pelo mero
acaso) com mais de 70 casos da sindrome SPOAN (do acrénimo em inglés:
“Spastic Paraplegia, Optic Atrophy and Neuropathy”) e dos casos de microcefalia
por Zika virus. Por fim, ressaltou que a Politica Nacional de Atencao Integral as
Pessoas com Doencas Raras trouxe melhoras no cuidado dessas pessoas, mas
que poderiam ser aprimoradas em relagcédo a regulamentagéo para credenciamento
de novos servicos de referéncia, aos fluxos de referéncia e contrarreferéncia, e ao

acesso a exames mais complexos e a todo o tratamento.

A Dra. CAROLINA PRANDO informou que o Hospital Pequeno
Principe é um hospital pediatrico que desenvolve atividades nas areas de ensino,
pesquisa e assisténcia, sendo que trabalha com erros inatos da imunidade — que
correspondem a cerca 460 doencgas. Relatou que a Portaria GM/MS n° 199, de
2014, do Ministério da Saude, representou uma grande ajuda, mas ha apenas duas
imunodeficiéncias congénitas que possibilitam a emissdo de Autorizagdo de
Procedimento de Alta Complexidade (APAC) no ambito da Politica Nacional de
Atencdo Integral as Pessoas com Doencas Raras. Relatou ainda a falta de
capilaridade do sistema, pois muitos pacientes tém que se deslocarem grandes
distancias, sendo por isso necessario o treinamento e reciclagem de profissionais
de saude da atengao primaria. Discutiu ainda a necessidade de acesso a exames
de maior complexidade na area de genética, cintado o exemplo do exoma, que foi
incorporado pelo SUS para casos de deficiéncia mental, mas ndo para pessoas
com outras doengas de causa genética, que também se beneficiariam desse

exame, mas que nao necessariamente apresentam comprometimento neuroldgico.

A Dra. MARA LUCIA SCHMITZ FERREIRA SANTOS,
coordenadora do ambulatério de doengas raras do Hospital Pequeno Principe,
relatou que trabalha com uma equipe multidisciplinar que atende cerca de 1.500
pacientes com doencgas raras, das quais quase 400 tem diagndstico confirmado por
exames de biologia molecular, sendo necessaria a ampliagdo do acesso a exames
de maior complexidade. Comentou também a grande disparidade da assisténcia as
doencas raras no Brasil, citando o exemplo da tirosinemia, em que ha casos de
diagnostico precoce e tratamento adequado, resultando em desenvolvimento
normal da crianga; casos de diagnostico precoce e interrupcdo de tratamento,
causando comprometimento neuroldgico; e casos de diagndstico tardio, sem

11
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tratamento adequado, levando a 6bito aos 4 ou 5 anos de idade. Por fim, defendeu
o treinamento dos profissionais de saude da atengao basica, inclusive com o uso
de telemedicina, e ressaltou necessidade de garantir o tratamento adequado para

todos os pacientes.

A Dra. IDA VANESSA DOEDERLEIN SCHWARTZ relatou que o
Servigo de Referéncia em Doengas Raras do Hospital de Clinicas de Porto Alegre
€ responsavel pelo atendimento de cerca de 3.000 pacientes havendo ainda uma
fila de espera de 2.000 para primeira consulta. O Hospital de Clinicas tem um
contrato com o Municipio de Porto Alegre, ao qual se destinam metade das vagas
de primeira consulta, restando a outra metade para os demais municipios do
estado — assim, Porto Alegre, cuja populagéo corresponde a 13% da populagéo do
Rio Grande do Sul, tem direito a 50% das novas consultas e, consequentemente,
dentre os 2.000 pacientes na lista, n&do ha ninguém da capital do estado. Opinou
ainda que deveria haver uma alteragdo desse arranjo, pois ha estados que nao
contam com um servigo de referéncia em doencas raras. Observou também que o
dinheiro recebido pelos procedimentos realizados ndo chega aos servigos que os
realizam, e que houve recentemente uma restrigdo dos codigos da CID-10
(Classificagao Estatistica Internacional de Doencgas e Problemas Relacionados com
a Saude, 102 revisdo) que poderiam ensejar a emissdo de APAC no ambito da
Politica Nacional de Atencgao Integral as Pessoas com Doencgas Raras. Relatou
ainda a falta de integracdo com o Programa Nacional da Triagem Neonatal. Por

fim, ponderou que deveria haver uma rede de laboratérios em genética.

A Dra. MARIA DENISE FERNANDES CARVALHO DE ANDRADE
relatou que é consultora do Ministério da Saude para doencas raras. No Ceara,
estima-se haver quase 1 milhdo de pessoas com alguma doenga rara. Ha entre 6
mil e 8 mil tipos diferentes de doencgas, sendo que aproximadamente 30% sao
fatais antes dos 5 anos de idade, 75% sao diagnosticadas principalmente na
infancia, e 80% tém origem genética. Comentou ainda a dificuldade de haver
estatisticas precisas sobre o numero pessoas com doengas raras, nao apenas em
razao da falta de acesso a exames de maior complexidade, mas também pelo fato

da CID-10 nao contemplar varias delas.

C - Analise das informacdes

Os participantes desta audiéncia publica foram unanimes em
12
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reafirmar a importancia da Politica Nacional de Atencgao Integral as Pessoas com
Doencas Raras, mas que haveria a necessidade de aperfeicoamentos. Foram
citadas questdes referentes ao financiamento, o acesso a exames e os codigos da
CID-10 para emissao de APAC no ambito da Politica Nacional de Atencgao Integral

as Pessoas com Doencas Raras.

De fato, a falta de recursos financeiros € um ponto critico para o
SUS como um todo. Ha necessidade de garantir o aporte de recursos para as
doencas raras, mas sem descuidar de outras doencgas, e ainda manter-se dentro do

orcamento previsto.

A critica em relacdo a CID-10 é bastante pertinente. O anexo lll da
Portaria n® 199, de 2014, do Ministério da Saude, relaciona os codigos da CID-10
referente as doencas raras de origem genética que autorizam o procedimento de
avaliagdo clinica por médico especialista e investigacado laboratorial, dentro do
ambito da Politica Nacional de Atencéao Integral as Pessoas com Doengas Raras,

recordando que se estima haver entre 6.000 e 8.000 doengas raras.

Uma das observagbes importantes que o Dr. ANDRE LUIZ
SANTOS PESSOA fez foi em relacdo a presenca de um cluster de sindrome
SPOAN no Ceara, cuja assisténcia se deu em colaboragdo com outras instituicoes
de pesquisa em S&o Paulo, principalmente no que se refere a exames genéticos de
maior complexidade. Isso mostra que nao apenas a distribuicdo dos servicos de
assisténcia a doengas raras € desigual no Brasil, mas também as prevaléncias das
doencas raras. Assim, além de haver unidades federativas que ndo contam com
nenhum geneticista, ha também unidades federativas em que ha doencgas que nao
existem em mais nenhum outro lugar, e que vdo demandar exames de alta
complexidade que s6 poderéo ser realizados em alguns poucos laboratorios de

pesquisa no Brasil.

Portanto, é preciso repensar o atual modelo de atengao as doengas
raras, pois se ha uma doencga rara que existe em apenas um local do Brasil, por
exemplo, em Roraima, onde n&o ha geneticistas; e o local mais proximo onde ha
um especialista nessa doencga esta em outra unidade federativa, por exemplo, no
Distrito Federal; mas que vai necessitar um exame que so é realizado em alguns
poucos laboratérios, por exemplo, um sequenciamento genético feito em Sao

Paulo; é necessario haver mecanismos institucionalizados para garantir a
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referéncia e contrarreferéncia desses pacientes e a coleta e transporte de amostras

bioldgicas para exames, sem depender exclusivamente de fatores contingentes.

O Dr. ANDRE LUIZ SANTOS PESSOA relatou também que o
Servico de Referéncia em Doencgas Rara do Hospital Infantil Albert Sabin, por conta
da localizag&o geografica de Fortaleza (CE) atende muitos pacientes do Piaui e do
Rio Grande do Norte. Contudo, o problema é maior do que a simples distancia, pois
nenhum desses dois estados possui um servigo de referéncia em doencgas raras; e
no Piaui, ha apenas dois médicos com titulo de especialista em Genética Médica, e

no Rio Grande do Norte, apenas um.

A Dra. CAROLINA PRANDO mencionou que das cerca de 460
imunodeficiéncias de causa genética, apenas duas foram contempladas na Portaria
n° 199, de 2014, do Ministério da Saude: a Sindrome de Wiskott-Aldrich (CID-10:
D82.0) e a Sindrome de Di George (CID-10: D82.1), deixando de fora outras
imunodeficiéncias como a Imunodeficiéncia Combinada Grave (CID-10: D81), cuja
triagem neonatal no SUS esta prevista para ser implantada na 42 etapa de
ampliacdo do Programa Nacional de Triagem Neonatal, conforme a Lei n® 14.154,
de 26 de maio de 2021. E, como ja foi ressaltado, o sucesso de um programa de

triagem neonatal depende do acesso tempestivo ao tratamento adequado.

A Dra. MARA LUCIA SCHMITZ FERREIRA SANTOS informou a
esta Subcomissdo da grande disparidade da assisténcia as doencas raras no
Brasil, citando o exemplo a tirosinemia. De fato, essa disparidade encontra-se
presente em todo o Sistema Unico de Saude. No caso das doencas raras, isso é
muito mais acentuado em razao da concentragdo dos profissionais e dos servigos
de saude em um numero reduzido de estados. Além disso, se considerarmos a
atencado basica como a porta de entrada no SUS, desempenhando a papel de
gate-keeper para a atencao especializada, é possivel perceber que no caso das
doencgas raras a disparidade é ainda maior, em razdo da falta de conhecimento
sobre essas doencas. Acrescenta-se a isso a existéncia de diferentes politicas
publicas locais e a falta de uma legislagado especifica mais detalhada que permita

decisbes mais uniformes pelo Judiciario.

A Dra. IDA VANESSA DOEDERLEIN SCHWARTZ relatou que o
servico de referéncia em doencas raras do Hospital de Clinicas de Porto Alegre

tem um contrato com o municipio de Porto Alegre, segundo o qual metade das
14
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vagas de primeira consulta sdo para este, e a outra metade é destinada para os
demais municipios do estado — assim, Porto Alegre, cuja populagédo corresponde a
13% da do Rio Grande do Sul, tem direito a 50% das novas consultas e, por
consequéncia, dentre os 2.000 pacientes na lista de espera, ndo ha ninguém da
capital do estado. Ela estd absolutamente correta em relacido a necessidade de
alterar esse arranjo, néo apenas no estado do Rio Grande do Sul, mas em todo o
Brasil. No caso de Porto Alegre, seria preciso refletir sobre a ocorréncia de uma
eventual dupla porta de entrada no SUS. Contudo, tal situagdo provavelmente
ocorre em todo o Brasil, em decorréncia das distancias e dos meios de transporte
disponiveis para chegar a um servigo de referéncia, e ndo apenas no caso de

doencgas raras.

Sobre o relato de que os valores recebidos em razdo da Politica
Nacional de Atengao Integral as Pessoas com Doengas Raras ndo chegam aos
servigos de referéncia, é preciso observar que o § 2° do art. 23 da Portaria GM/MS
n° 199, de 2014, do Ministério da Saude, estabelece que o incentivo financeiro de
custeio mensal para as equipes profissionais dos estabelecimentos de saude
habilitados como servigos de referéncia em doengas raras devem ser utilizados
exclusivamente para o funcionamento adequado desses locais. Contudo, salvo
melhor juizo, ndo obriga que esses recursos sejam acrescidos aqueles que ja eram
destinados ao estabelecimento de saude antes de sua habilitagdo como servigo de
referéncia em doencas raras, podendo assim haver apenas uma alteragcao formal

da origem orgamentaria dos valores para seu custeio.

Mas, sobretudo, este relato aponta que os valores recebidos em
razao da Politica Nacional de Atencgao Integral as Pessoas com Doencas Raras
nao chegam aos servigos de referéncia, sendo uma indicagao clara de que a forma
de financiamento atualmente adotada pelo Ministério da Saude tem pouco impacto

para a melhoria do sistema.

Quanto ao Programa Nacional de Triagem Neonatal, ha
necessidade de atualiza-lo, principalmente em razdo da ampliacdo do teste do
pezinho. Cabe notar que a Portaria de consolidacdo GM/MS n° 5, de 28 de
setembro de 2017, Ministério da Saude, sobre as acdes e os servicos de saude do
Sistema Unico de Saude, no qual se encontra a Portaria GM/MS n° 822, de 2001,

que instituiu o Programa Nacional de Triagem Neonatal, sequer foi atualizada para
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incluir a hiperplasia adrenal congénita e a deficiéncia de biotinidase.

A Dra. MARIA DENISE FERNANDES CARVALHO DE ANDRADE
comentou haver dificuldade em se obter estatisticas precisas sobre o numero
pessoas com doengas raras. Essa questdo deve ser analisada com a queixa
frequente de que as doencas raras que permitem a emissao de APAC no ambito da
Politica Nacional de Atencgao Integral as Pessoas com Doengas Raras sao bastante
limitadas. Como se sabe, a Portaria GM/MS n° 199, de 2014, do Ministério da
Saude, adotou um conceito estatistico de doencga rara. Contudo, essa mesma
portaria estabelece quais dentre essas doencgas consideraras raras serdo ou nao
atendidas no ambito dessa politica — o que ndo parece compativel com os
principios do SUS que estabelece a igualdade da assisténcia a saude, sem
preconceitos ou privilégios de qualquer espécie (Lei n° 8.080, de 19 de setembro
de 1990, art. 7°, inc. V).

D - Conclusoes

Os participantes desta audiéncia publica foram unanimes em
reafirmar a importancia da Politica Nacional de Atencgao Integral as Pessoas com
Doencgas Raras, mas que ha a necessidade de aperfeicoamentos, principalmente

em relagao as fontes de custeio.

Foram citadas questdes referentes ao financiamento, o acesso a
exames e os codigos da CID-10 para emissdao de APAC no ambito da Politica

Nacional de Atengao Integral as Pessoas com Doencgas Raras.

De fato, relacionar dentre as doencas raras quais terdo os
procedimentos remunerados no ambito da Politica Nacional de Atengao Integral as
Pessoas com Doencgas Raras, pode ocasionar a selegao de pacientes que serédo ou
nao priorizados nos servigos de referéncia como reflexo da selecdo anteriormente

feita pelo Ministério da Saude.

Ha a necessidade de reformular o modelo de assisténcia as
doengas raras, pois como relatado, além de haver unidades federativas sem
nenhum servigo de referéncia em doengas raras ou mesmo sem nenhum médico
com especializagdo em genética clinica, ha doengas que sO ocorrem
especificamente em determinadas localidades, e que vao demandar exames

especificos que s6 um numero muito restrito de laboratérios pode realizar. Isso
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demandaria uma rede nacional de servicos de assisténcia em doencas raras,
apoiada também por uma rede nacional de laboratérios em genética molecular;
pois se tratam de servigos altamente especializados, com distribuicdo geografica
concentrada nas regides Sul e Sudeste, e que talvez fosse mais viavel
economicamente encaminhar os exames a algum desses laboratérios ja em

atividade.

Além disso, em razao do territorio de alguns estados, muitas vezes
€ mais facil procurar um servigo em um estado vizinho do que se dirigir a capital de
seu estado. Como os servicos de referéncia em doencgas raras se concentram
praticamente nas capitais dos estados (sdo excegdes: Anapolis, em Goias; e
Ribeirao Preto, Santo André, Sao José Rio Preto e Campinas, em Sao Paulo), se a
as linhas de cuidado forem elaboradas pelos estados, provavelmente todos os
municipios terdo como referéncia o servigco da capital do estado, mesmo sendo
mais préxima do de um estado vizinho — coisa que poderia ser melhorado se os

servigos de referéncia fossem de abrangéncia regional ou nacional.

E necessario ainda haver uma maior integracéo entre o Programa
Nacional de Triagem Neonatal e a Politica Nacional de Ateng&o Integral as
Pessoas com Doencas Raras, pois a Lei n°® 14.154, de 26 de maio de 2021, prevé
a expansao do teste do pezinho para mais de quarenta doencgas, todas raras e de
causa genética. E o sucesso de um programa de triagem populacional depende do

acesso ao tratamento adequado e tempestivo.

Ha no Brasil grande disparidade no acesso ao tratamento de
doencas raras. Essa situacdao tem diversas causas, tanto estruturais como
conjunturais, afetando nado apenas as doencas raras; embora sobre estas os
efeitos sejam mais contundentes. Assim, € necessario haver uma politica nacional
unificada para doengas raras, que nao se limite apenas a definir principios gerais e
formas de financiamento, transferindo para os entes federativos subnacionais a
responsabilidade de regulamentar e operacionalizar toda a rede de atencido as

doencas raras em seu territorio.

IV.1.2 - Audiéncia publica para ouvir os Servicos de Referéncia em Doencas Raras

Data: 29 de junho de 2021
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Disponivel em: https://www.camara.leg.br/evento-leqislativo/62109.

A - Convidados

1. Louise Lapagesse de Camargo Pinto
Coordenadora do Centro de Referéncia em Doencas Raras do Hospital
Infantil Joana de Gusmé&o — Florianopolis (SC)

2. Gisele Rozone de Luca
Coordenadora do Servigo de Atengdo Humanizada do Hospital Infantil Joana
de Gusmao — Floriandpolis (SC)

3. Marcos Guimaraes Zucchetti
Coordenador do Ambulatério de Doencas Raras da APAE de Anapolis -
Anapolis (GO)

4. Victor Evangelista de Faria Ferraz
Coordenador do Servico de Referéncia em Doengas Raras do Hospital de

Clinicas da Fac. de Medicina de Ribeirdo Preto - Ribeirdo Preto (SP)

B - Resumo das principais contribuicées dos palestrantes
O Dr. MARCOS GUIMARAES ZUCCHETTI, coordenador do

ambulatério de doengas raras da APAE de Anapolis (GO) relatou que o servigo de
doengas raras onde trabalha atende toda a regido Centro-Oeste do Brasil, com
excecao do Distrito Federal. Relatou que em razido disso, realiza uma grande
quantidade de atendimentos, que tende a aumentar conforme ha a divulgacédo do
trabalho realizado. Atualmente, ha apenas um médico geneticista neste
ambulatério de doencgas raras, sendo que nos outros Estados do qual é referéncia
ha outros quatro médicos geneticistas (dois no Mato Grosso do Sul, um em Mato
Grosso, € mais um em Goias), portanto, esse servigco de referéncia torna-se muitas
vezes a Unica opg¢ao de cuidado. Em razdo dessa situagao, ha uma fila de espera
de 10 meses para o primeiro atendimento, sendo que atualmente séao
disponibilizadas 10 vagas para primeira consulta de casos de genética, além das
vagas para neuropediatria. Lembrou ainda da necessidade de fornecer
infraestrutura para as familias provenientes de outras localidades. Em sua opiniao,
deveria haver a descentralizagcdo do cuidado em genética, principalmente nos
casos em que ja ha diagnéstico, a fim de reduzir a necessidade de deslocamentos
e melhora na eficiéncia do sistema. Sobre a ampliacdo do teste do pezinho,

considerou positiva a medida, embora haja preocupagdes com o tratamento dos
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casos identificados. Explicou ainda que conforme se amplia a capacidade de
diagnéstico de doengas raras tende a haver um aumento do numero de mortes
registradas por anomalias genéticas, que antes eram consideradas de causa
desconhecida. Observou ainda que ha necessidade de atualizagao das portarias do
Ministério da Saude, pois o Programa Nacional de Triagem Neonatal permanece
regido pela Portaria MS/GM n° 822, de 06 de junho de 2001, que n&o foi
devidamente atualizada; e os valores pagos por procedimento s&o ainda aqueles
definidos na Portaria MS/GM n° 199, de 30 de janeiro de 2014. Ressaltou ainda
gue o custo € alto para a realizagao do teste do pezinho e de outros exames, em
razao da necessidade de importacdo de equipamentos e reagentes, cotados em
moeda estrangeira, além da carga fiscal incidente sobre esses produtos. Em
média, o custo anual de cada paciente é em torno R$ 6.000,00, variando desde R$
1.200,00 para os casos mais simples, podendo chegar a R$ 20.000,00 nos casos
em que ha necessidade de exames mais complexos como o exoma. Comentou
ainda que a logistica € muito dificil, pois ha necessidade de planejar a compra com

bastante antecedéncia, em razdo da origem desses produtos.

A Dra. GISELE ROZONE DE LUCA, do Hospital Infantil Joana de
Gusmao (Floriandpolis - SC), relatou que em Santa Catarina ha apenas 4 médicos
geneticistas, 2 no Hospital Infantil Joana de Gusmao, 1 no Hospital Universitario e
1 em Joinville. Ela ressaltou a necessidade de treinamento dos profissionais de
saude que estdo na “ponta” do sistema, principalmente para a identificacdo de
casos suspeitos. Em relacdo a ampliacdo do teste do pezinho, explicou que os
exames sao realizados no Parana, que as amostras sdo enviadas pelos Correios,
demorando atualmente cerca de 3,5 dias para chegar ao laboratério para analise; e
também ressaltou a necessidade de garantir todo o atendimento dos casos com
resultado positivo. Por fim apontou a necessidade de haver uma maior interligagao
entre o Programa Nacional de Triagem Neonatal e a Politica Nacional de Atencao

Integral as Pessoas com Doencas Raras.

A Dra. LOUISE LAPAGESSE DE CAMARGO PINTO, também do
Hospital Infantil Joana de Gusmao, relatou que emitem em média 17 APAC, sendo
que este ano, até o momento foram apenas 48 APAC, em razao da pandemia de
COVID-19. Relatou que existe um grande problema em relagdo as doengas que
podem ser atendidos no ambito da Politica Nacional de Atencdo Integral as
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Pessoas com Doencgas Raras, pois muitas doengas raras nao estao previstas na
Portaria MS/GM n°® 199, de 2014. Por fim, também reiterou que o exame do

pezinho deve contemplar todo o tratamento, n&o se resumindo apenas ao exame.

O Dr. VICTOR EVANGELISTA DE FARIA FERRAZ, do Hospital de
Clinicas da Faculdade de Medicina de Ribeirdo Preto, da Universidade de Sao
Paulo, relembrou que o servigo de genética do Hospital de Clinicas funciona desde
1974, sendo o primeiro servigo no Brasil a oferecer residéncia médica em genética
clinica, disponibilizando atualmente 3 vagas por ano. Foram habilitados como
servigo de referéncia em doencas raras em 2019, sendo responsavel pela atencao
dos casos dessa regido do interior do Estado de S&o Paulo, embora também
recebam pacientes de todo o Brasil. O acesso ao servigo é feito pela Central de
Regulacédo de Ofertas e Servicos de Saude (CROSS), da Secretaria de Estado da
Saude de Sao Paulo, no caso de pacientes residentes nessa unidade federativa, e
pela Central Nacional de Regulagdo da Alta Complexidade (CNRAC), do Ministério
da Saude, no caso de pacientes provenientes de outras localidades. Relatou haver
muita dificuldade em relagdo ao preenchimento das APAC, em razao da falta de
orientagdes oficiais claras do Ministério da Saude, e de regras para disciplinar da
aplicacdo de recursos financeiros recebidos pelos procedimentos realizados nos
servicos de referéncia. Observou ainda que este ano houve uma redugédo do
numero de pacientes atendidos, uma vez que parte da infraestrutura utilizada pelo
servico de referéncia foi redirecionada para as acbes de enfrentamento da
pandemia de COVID-19. Mencionou também a necessidade de atualizar a Portaria
MS/GM n° 199, de 2014, em relagao aos valores e as doengas que permitem a
realizacdo do procedimento. Sobre a falta de profissionais especializados, afirmou
haver déficits tanto de médicos quanto de outros profissionais de saude com
especializagdo em doencgas genéticas, havendo necessidade n&do apenas do
tratamento médico, mas também das terapias para habilitagdo e reabilitagdo do
paciente. Da mesma forma, sugeriu que deveria haver uma maior énfase em
relagcdo as doengas genéticas durante os cursos de graduacéo e pods-graduacgao.
Em sua opinido, a telemedicina poderia aumentar a eficiéncia do sistema.
Comentou ainda que muitos servigos de genética médica ja em atividade tém
receio de se habilitar como servico de referéncia em razdo da possivel

responsabilizacéo pelos custos de tratamento dos casos atendidos. Por fim, relatou

20

Assinado eletronicamente pelo(a) Dep. Diego Garcia e outros
Para verificar as assinaturas, acesse https://infoleg-autenticidade-assinatura.camara.leg.br/CD214767151800

Apresentacdo: 08/12/2021 18:14 - CSSF

REL n.4/2021

*CD214767151800 =%



que muitos exames sdo mais baratos quando realizados no exterior, e que essa

alternativa poderia ser levada em consideragao.

C - Analise das informacdes
O Dr. MARCOS GUIMARAES ZUCCHETTI relatou que a APAE de

Anapolis é responsavel toda a regido Centro-Oeste do Brasil, com exceg¢do do

Distrito Federal.

Essa informacdo mostra a grande disparidade de atendimento de
pacientes com doengas raras, em que pese o0 meritoso trabalho dos servigos de
referéncia em doencas raras do Hospital de Apoio de Brasilia e do Hospital
Materno-Infantil de Brasil, que ndo se recusam a atender nenhum paciente
qualquer que seja seu Estado de procedéncia, incluindo grande contingente de
pacientes do entorno do Distrito Federal, que do ponto de vista geografico,

pertence ao Estado de Goias.

Como se vé no Quadro 1, nos Estados de Goias, Mato Grosso e
Mato Grosso do Sul ha 5 médicos geneticistas e 1 servigo de referéncia em
doengas raras para atender cerca de 13,6 milhdes de pessoas; enquanto no
Distrito Federal ha o dobro de servigos de referéncia e o quadruplo de médicos

geneticistas para uma populagdo que € um quarto daquela.

Quadro 1. Projecao aproximada da populacéo do Distrito Federal e dos demais estados da
regidao Centro-Oeste, em 2021, em relacdo aos médicos geneticistas e servicos de
referéncia em doencas raras.

GO, MT e
DF
MS
Populacao aproximada (milhdes de 3.1 13,6
pessoas)
Servicos de referéncias em doencas raras 2 1
Médicos geneticistas 20 5
Pessoas por servicos de referéncias em
I 1,5 13,6
doencas raras (milhoes de pessoas)
Pessoas por médicos geneticistas (milhdes
0,2 2,7
de pessoas)

Ha ainda uma enorme disparidade geografica em relacdo a
necessidade de apoio para os pacientes e seus familiares que se deslocam para

avaliacio ou internagao nos servigos de referéncia em doencas raras.
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Enquanto os dois servicos de referéncia em doencas raras de
Brasilia atendem pacientes que se deslocam no maximo 80 km (distancia até os
limites geograficos do Distrito Federal), os pacientes residentes no Mato Grosso ou
Mato Grosso do Sul podem ter que se deslocar por mais de 1.000 km para chegar

a Anapolis.

Essas informagdes reafirmam o que o palestrante relatou sobre a
necessidade de fornecer condigbes para as pessoas que veem para avaliagao
diagnostica e de descentralizar o cuidado no caso de pacientes que ja tem
diagnostico definitivo e ndo necessitam de cuidados no nivel terciario da atengao
em saude. Como mencionado pelo Dr. VICTOR EVANGELISTA DE FARIA
FERRAZ, a utilizac&do da telemedicina poderia ainda evitar esses deslocamentos ou

reduzir o tempo de estadia no local.

Figura 1. Mapa da regido Centro-Oeste, com indicacdo dos locais onde ha servigos de
referencia em doencas raras e as respectivas areas de abrangéncia.

I Area atendida pela APAE de Anapolis
I AreaatendidapeloHMIB e HAB

Distrito Federal

> Anapolis

A Dra. GISELE ROZONE DE LUCA, do Hospital Infantil Joana de
Gusmao (Floriandpolis — SC), ressaltou a necessidade de treinamento dos
profissionais de saude que estdo na “ponta” do sistema, principalmente para a
identificacdo de casos suspeitos. Tal constatagao foi reiterada pelo Dr. VICTOR
EVANGELISTA DE FARIA FERRAZ, que mencionou a pouca importancia dada as
doengas raras durante a graduagdo dos estudantes de medicina e mesmo dos
residentes em pediatria. As lacunas em relagao as doengas genéticas na educagao
médica ja haviam sido identificadas durante os trabalhos de Subcomissdo de
Doencas Raras realizados em 2019, e as falas dos palestrantes reforcam a

necessidade de haver mudangas nessa situagao.

A Dra. LOUISE LAPAGESSE DE CAMARGO PINTO, também do

Hospital Infantil Joana de Gusmao, e o Dr. VICTOR EVANGELISTA DE FARIA
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FERRAZ ressaltaram a necessidade de atualizar a relacdo de doengas que
permitem o cuidado no a&mbito da Politica Nacional de Atencéao Integral as Pessoas

com Doencas Raras.

Aqui, é preciso explicar que a Portaria MS/GM n° 199, de 2014, ao
publicar a Politica Nacional de Atencgéo Integral as Pessoas com Doencgas Raras,
incorporou ao SUS 20 procedimentos clinicos e laboratoriais na area de genética
meédica, que constam do seu anexo |IV. Além da denominagao e descrigcdo de cada
procedimento, nos casos de procedimentos clinicos, ha para cada deles um uma
lista de codigos da Classificagao Internacional de Doencgas (CID-10) para os quais
€ permitido lancar o procedimento na APAC para recebimento dos valores ali

também definidos.

Assim, se o paciente com doenca rara for avaliado em um servigo
de referéncia, e seu diagndstico for de uma das doengas cujo CID-10 esta previsto
no anexo IV da Portaria MS/GM n° 199, de 2014, o valor recebido sera de R$
600,00 (procedimento: avaliagdo clinica para diagnostico de doengas raras de
causa genética — eixos Ill) ou R$ 800,00 (procedimentos: avaliagdo clinica para
diagnéstico de doengas raras de causa genética — eixos | e Il); se n&o for, recebe

apenas R$ 10,00 (procedimento: consulta medica em atencdo especializada).

Quanto a Portaria MS/GM n° 822, de 2001, que instituiu o
Programa Nacional de Triagem Neonatal, como bem notado pela Dra. LOUISE
LAPAGESSE DE CAMARGO PINTO, ha necessidade de atualizagcbes, uma vez
gque nem nessa portaria nem na Portaria de Consolidacdo n° 5, de 2017, que
consolida as normas sobre as acdes e os servigos de saude do Sistema Unico de
Saude, ha registro da triagem neonatal para hiperplasia adrenal congénita e
deficiéncia de biotinidase, incluidos no Programa Nacional de Triagem Neonatal
pela Portaria n°® 2.829, de 14 de dezembro de 2012.

Em relacdo a necessidade de reajustes dos valores pagos por
procedimentos, os palestrantes foram unanimes em afirmar a necessidade de
atualiza-los. De fato, como a maioria desses exames depende de reagentes e
insumos vindos do exterior, esta sujeito a variagdo cambial. Em que pese haver
outros fatores que contribuem para a formagao do preco desses produtos, o délar a
época da publicagao da Portaria MS/GM n° 199, de 30 de janeiro de 2014, era
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negociado em torno de R$ 2,45; sendo que na data desta audiéncia publica a

cotacao esteve em torno de R$ 4,95.

Cabe aqui ressaltar a fala do Dr. MARCOS ZUCCHETTI e do Dr.
VICTOR FERRAZ sobre a necessidade de haver uma rede de laboratdrios em
genética clinica para a realizagdo de exames mais sofisticados; sendo oportuno
também mencionar que, conforme a Dra. GISELE DE LUCA e a Dra. LOUISE
LAPAGESSE, os exames da triagem neonatal de Santa Catarina s&o realizados no
Parana. Também cabe observar o comentario feito pelo Dr. VICTOR FERRAZ

sobre o custo menor no exterior para a realizagdo de alguns exames genéticos.

De fato, o relatério dos trabalhos realizados em 2019 de
Subcomissdo de Doengas Raras ja havia concluido pela necessidade de haver
uma rede nacional de laboratérios em genética clinica. Muitos exames em genética
clinica tém indicagdo bastante restrita, sendo mais econdmico para o Sistema
Unico de Salude a compra centralizada por um Unico ente a realizagdo do exame

em um unico laboratorio.

O Dr. VICTOR FERRAZ ainda mencionou que ha encaminhamento
de pacientes de outras unidades federativas, via Central Nacional de Regulagéo da
Alta Complexidade (CNRAC), do Ministério da Saude. Contudo, ndo ha
informacgdes sobre a utilizagdo desse sistema para encaminhamento de pacientes
com doengas raras aos servicos de referéncias habilitados pelo Ministério da

Saude.

Sobre a expansao do teste do pezinho, os palestrantes também
foram unanimes em afirmar que tal medida representou um progresso no cuidado
das pessoas com doengas raras, mas para que haja melhorias nas condigdes de
vida dessas pessoas, ha a necessidade de garantir o tratamento tempestivo e
adequado. Cabe lembrar que tratamento no ambito do Sistema Unico de Saude
depende da elaboragdo de linhas de cuidado, protocolos clinicos e diretrizes
terapéuticas para cada uma das mais de 50 doencas que foram incorporadas ao

teste do pezinho.

D - Conclusoes
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As informacbdes advindas desta audiéncia publica reforcam as
conclusdes do relatdrio final dos trabalhos realizados em 2019 pela Subcomissao

de Doencas Raras.

Ha grande disparidade regional de acesso aos servigos de atencéo
as doencas raras, faltam profissionais especializados, e ha lacunas importantes no
curso de graduagdo em medicina e mesmo na especializagdo em pediatria ou

medicina comunitaria.

Também foi apontada a necessidade de atualizar a legislagcao
referente ao Programa Nacional de Triagem Neonatal e da Politica Nacional de
Atencéo Integral as Pessoas com Doengas Raras, atualmente regidas por portarias

do Ministério da Salde.

Por fim, ressalta-se que os palestrantes também consideram
positiva a formacédo de uma rede nacional de laboratérios em genética, e sobre a
ampliagédo do teste do pezinho, foram unénimes em afirmar que houve um avanco,
mas € preciso garantir as criangas com resultado positivo o tratamento adequando

e tempestivo.

IV.1.3 - Audiéncia publica para ouvir os Servicos de Referéncia em Doencas Raras

Data: 13 de julho de 2021

Disponivel em: https://www.camara.leg.br/evento-legislativo/62264.
A - Convidados

1. Ana Patricia Bahe
Coordenadora Assistencial da Associacdo de Assisténcia a Crianca
Deficiente — AACD — Recife (PE)

2. Deise Felix Quintdo Correa
Gerente de Pediatria do Hospital Infantil Jodo Paulo || — FHEMIG - Belo
Horizonte (MG)

3. Dafne Dain Gandelman Horovitz
Coordenadora Clinica do Centro de Genética Médica do Instituto Nacional
de Saude da Mulher, da Crianga e do Adolescente Fernandes Figueira —

Fiocruz — Rio de Janeiro (RJ)
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B - Resumo das principais contribuicbes das palestrantes

A Dra. DAFNE DAIN GANDELMAN HOROVITZ relatou
que o Instituto Fernandes Figueira (IFF) pertence a Fiocruz, sendo um centro de
referéncia para saude materno-infantil. O servico de genética foi habilitado como
servico de referéncia em doencgas raras de causa genética no final de 2016.
Ressaltou o fato de que por ser um centro de referéncia em saude materno-infantil,
tem muita dificuldade para cuidar de adultos, pois ndo se encaixam no perfil de
pacientes atendidos no no local. Atualmente, atende mais de 50% da demanda do
Rio de Janeiro. O atendimento envolve toda a rotina diagnostica, incluindo exames
especificos. A cobranga é feita via APAC, observando os cédigos da CID-10
especificados na Portaria GM/MS n° 199, de 2014, do Ministério da Saude.
Informou que em 2018, encaminharam para faturamento 1.384 atendimentos; em
2019, 1.512 atendimentos; e em 2020, mesmo com a pandemia, 1.470
atendimentos. Em sua opinido, um grande entrave para o recebimento de recursos
financeiros decorre da relagdo dos codigos da CID-10 que permitem a emissao
APAC, citando as displasias 6sseas que, a exceg¢ao da osteogénese imperfecta,
nao sado contempladas, tais como as sindromes de Marfan, Noonan e outras
pertencentes ao codigo Q87 da CID-10. Ponderou ainda que além das implicagdes
financeiras, a atualizagao da relacdo de doengas que permitem a emissdao APAC
poderia gerar informagdes epidemioldgicas mais precisas, sugerindo também a
adocao da classificacdo da Orphanet, por ser muito mais especifica, em paralelo a
da CID-10. Relatou também que desde o credenciamento, o Instituto Fernandes
Figueira vem sido demandado judicialmente em razdo do entendimento de que um
servico de referéncia em doencas raras tem a responsabilidade de realizar todos os
procedimentos para o cuidado integral do paciente. Mencionou a necessidade de
ampliar a rede assistencial em doengas raras, melhorar os fluxos de referéncia e
contrarreferéncia, facilitar o acesso a terapias, aumentar os valores destinados a
realizacao de exames genéticos, conhecer melhor a epidemiologia das doencgas
raras, e aperfeicoar os marcos normativos da Politica Nacional de Atencgao Integral
as Doencas Raras. Por fim, sugeriu que o cuidado das doencgas raras, incluindo a
triagem neonatal, seja centralizado pelo Ministério da Saude, ainda que apenas em
uma fase inicial do processo, atuando como coordenador, colaborador e fiscal dos

servigos de referéncia. Mencionou ainda que o Ministério da Saude ja esta ciente
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do problema dos codigos da CID-10, e que ha um grupo de trabalho, do qual faz

parte uma geneticista, para resolver essa situagao.

A Dra. DEISE FELIX QUINTAO CORREA, Diretora
Técnica do Hospital Infantil e gerente de Pediatria do Hospital Infantil Jodo Paulo I
— Fundagdo Hospitalar do Estado de Minas Gerais (FHEMIG), esteve
acompanhada do Dr. Alberto Vergara, médico do ambulatério de doencgas raras e
das Assistentes Sociais Cristina e Rosileide. Ela endossou as observacdes da Dra.
DAFNE DAIN GANDELMAN HOROVITZ em relagdao ao pagamento via APAC,
salientando que parte dos exames genéticos é realizada em parceria com o
Hospital Israelita Albert Einstein, por meio do Projeto “Genomas Raros”. Mencionou
a contribuicdo do Deputado MARCELO ARO que destinou recursos financeiros
através de emenda parlamentar para a compra de um aparelho de polissonografia.
O Dr. Alberto Vergara apontou as dificuldades para a atengdo as doengas raras
relacionadas a exames diagnosticos, manutengao das equipes multidisciplinares, e
0 acesso a terapias de reabilitagdo. Por fim, ponderou sobre a necessidade de
atendimento  multidisciplinar, incluindo fisioterapia, terapia ocupacional,
fonoaudiologia, psicologia e servigo social continuar em local préximo a residéncia
do paciente. As Sras. Cristina e Rosileide, assistentes sociais, mencionaram as
dificuldades econbmicas de muitos pacientes atendidos naquele hospital,
sobretudo para receber o Beneficio de Prestacdo Continuada (BPC), e da
necessidade de um familiar ter que deixar o mercado de trabalho para cuidar da
crianca com doenca rara. Por fim, a Dra. DEISE FELIX QUINTAO CORREA
questionou o fato de que o Hospital de Clinicas da UFMG, que é referéncia para
muitas doengas raras, nao foi habilitado, enquanto que o Hospital Infantil Jodo

Paulo Il foi habilitado mesmo sem condi¢cdes de atender todos os casos.

A Dra. ANA PATRICIA BAHE, Coordenadora
Assistencial da Associacdo de Assisténcia a Crianga Deficiente — AACD de Recife
(PE), relatou que a AACD foi credenciada em 2016 para o Eixo [, “com foco em
reabilitacdo”. Relatou que na grande maioria das vezes o paciente ja chega com
diagnéstico, sendo realizada uma avaliagao a fim de verificar se o paciente possui
o “perfil para o enquadramento em terapias na instituicdo”, pois quando ha
“‘multiplas deficiéncias e um foco maior na deficiéncia intelectual, visual ou auditiva,
ele, na grande maioria das vezes, ndo € nosso perfil de enquadramento”. Afirmou
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ainda que acompanha casos com a doenca de Pompe utilizando protocolos
especificos. Por fim relatou dificuldades em relagdo a dispensacao de cadeiras de
roda, realizagdo de cirurgias ortopédicas de grande porte, contrarreferéncia de
casos que necessitam prosseguir com a reabilitagdo, além das longas filas de

espera para confeccio de orteses.

C - Analise das informacoes

As principais contribuicbes desta audiéncia publica se
referem a questao dos codigos da CID-10 que ensejam a emissao de APAC dentro
da Politica Nacional de Atengao Integral as Doengas Raras, a responsabilidade

pela execug¢ao do cuidado e referéncia e contrarreferéncia para outros servigos.

Esses temas estdo relacionados, e devem ser analisados
tanto do ponto de vista interno, restrito a Politica Nacional de Atengao Integral as
Doengas Raras, quanto do ponto de vista externo, em relagéo ao Sistema Unico de

Saude como um todo.
A Portaria GM/MS n° 199, de 2014, afirma:

Considerando a Portaria n° 1.459/GM/MS, de 24 de junho de 2011,
que institui, no ambito do SUS, a Rede Cegonha;

Considerando a Portaria n° 1.600/GM/MS, de 7 de julho de 2011,
que reformula a Politica Nacional de Atencéo as Urgéncias e institui
a Rede de Atenc¢ao as Urgéncias no SUS;

Considerando a Portaria n® 2.488/GM/MS, de 21 de outubro de
2011, que aprova a Politica Nacional de Atencao Basica (PNAB),
estabelecendo a revisdo de diretrizes e normas para a organizagéo
da Atencao Basica, para a Estratégia Saude da Familia (ESF) e o
Programa de Agentes Comunitarios de Saude (PACS);

Considerando a Portaria n°® 3.088/GM/MS, de 23 de dezembro de
2011, que institui a Rede de Ateng¢ao Psicossocial para pessoas
com sofrimento ou transtorno mental e com necessidades
decorrentes do uso de crack, alcool e outras drogas, no ambito do
SUS;

Considerando a Portaria n°® 533/GM/MS, de 28 de margo de 2012,
que estabelece o elenco de medicamentos e insumos da Relagao
Nacional de Medicamentos Essenciais (RENAME) no ambito do
SUS;

Considerando a Portaria n°® 793/GM/MS, de 24 de abril de 2012,
que institui a Rede de Cuidados a Pessoa com Deficiéncia no
ambito do SUS;

Considerando a Portaria n°® 841/GM/MS, de 2 de maio de 2012, que
publica a Relagdao Nacional de Acdes e Servicos de Saude
(RENASES) no ambito do SUS;

28

Assinado eletronicamente pelo(a) Dep. Diego Garcia e outros
Para verificar as assinaturas, acesse https://infoleg-autenticidade-assinatura.camara.leg.br/CD214767151800

Apresentacdo: 08/12/2021 18:14 - CSSF

REL n.4/2021

*CD214767151800 =%



Considerando a Portaria n°® 252/GM/MS, de 19 de fevereiro de
2013, que institui a Rede de Atencao a Saude das Pessoas com
Doengas Crdénicas no ambito do SUS;

Considerando a Portaria n° 963/GM/MS, de 27 de maio de 2013,
que redefine a Atengao Domiciliar no ambito do SUS;

Considerando a Portaria n° 1.554/GM/MS, de 30 de julho de 2013,
que dispde sobre as regras de financiamento e execugédo do
Componente Especializado da Assisténcia Farmacéutica no
ambito do SUS;

[...]

Considerando a necessidade de auxiliar os gestores na regulacéo
do acesso, controle e avaliacdo da assisténcia as pessoas com
doencas raras no ambito do Sistema Unico de Saude (SUS),
resolve:

CAPITULO |
DAS DISPOSICOES GERAIS

Art. 1° Esta Portaria institui a Politica Nacional de Atencgao Integral
as Pessoas com Doencgas Raras, aprova as Diretrizes para Atengao
Integral as Pessoas com Doencas Raras no dmbito do Sistema
Unico de Saude (SUS) e institui incentivos financeiros de custeio.

Art. 2° A Politica Nacional de Atengao Integral as Pessoas com
Doencgas Raras tem abrangéncia transversal as redes tematicas
prioritarias do SUS, em especial a Rede de Atencao as Pessoas
com Doengas Crbnicas, Rede de Atencdo a Pessoa com
Deficiéncia, Rede de Urgéncia e Emergéncia, Rede de Atencao
Psicossocial e Rede Cegonha.

Fica bastante evidente que os servicos habilitados no ambito
da Politica Nacional de Atencao Integral as Pessoas com Doengas Raras ndo sao
obrigados a fornecer medicamentos, realizar acompanhamento de rotina e atender

aos casos de urgéncia, por exemplo.

A integralidade da atengao as pessoas com doencgas raras se
da dentro do Sistema Unico de Saude, utilizando as redes de atencéo a saude ja
estabelecidas — €& exatamente por esse motivo, que € “transversal as redes

tematicas prioritarias do SUS”.

Entender de forma contraria significaria criar um sistema
paralelo ao SUS, exclusivo para as doencas raras, formado pelos servigcos de
atencao especializada e pelos servigos de referéncia em doengas raras — 0 que
violaria o art. 198 da Constituicao federal, pois o sistema de saude no Brasil dever

ser unico.

Contudo, dentro do que é especifico no cuidado com doencgas

raras, principalmente no que se refere a diagnodstico, aconselhamento genético e
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prescricdo de tratamentos especificos (por exemplo: terapia de reposigao
enzimatica, dietas especificas, dentre outros), ndo ha como o servigo habilitado se

desincumbir.

Porém, é preciso ainda verificar quais doengas o Ministério da
Saude considera como “doenca rara”. Se um servico de referéncia em doencgas
raras emite uma APAC em relacdo a um caso da sindrome de Marfan, conforme o
exemplo citado pela Dra. DAFNE DAIN GANDELMAN HOROVITZ, e a APAC é
recusada porque essa doenga ndo conta do Anexo lll da Portaria GM/MS n°® 199,
de 2014, com as alteracdes promovidas pela Portaria MS/SAES n° 397, de 29 de
abril de 2020, ndo seria justo exigir do servico que atenda esse paciente, salvo se

estiver obrigado em razao de outro compromisso.

Mas tal solucdo ndo € adequada, pois se o Ministério da
Saude recusa uma APAC do procedimento “03.01.01.019-6 - Avaliacao clinica para
diagnéstico de doengas raras - Eixo I: 1 - Anomalias Congénitas ou de
manifestacédo tardia”, por que a doenca do paciente ndo consta dentre aquelas
previstas na Portaria GM/MS n° 199, de 2014, desobrigar o atendimento resolve o

problema do servico de referéncia em doengas raras, mas nao o do paciente.

Desta forma, a especificagdo dos cédigos da CID-10 das
doengas que permitem a emissdao de APAC no ambito da Politica Nacional de
Atencao Integral as Doencgas Raras € injusto com o cidaddo e com o servigo de

saude.

Outra informacao relevante se refere ao numero de
atendimentos realizados pelo Instituto Fernandes Figueira: em 2018, foram
encaminhados para faturamento 1.384 atendimentos; em 2019, 1.512

atendimentos; e em 2020, 1.470 atendimentos.

Conforme verificado durante os trabalhos realizados em 2019
pela Subcomissdo de Doencas Raras, havia valores zerados para os
procedimentos de primeira consulta referentes aos eixos | a lll das doencas raras

de causa genética em relacéo ao IFF.

Isso demonstra eventuais falhas no mecanismo de

financiamento da Politica Nacional de Atencéao Integral as Doengas Raras.
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A Dra. DEISE FELIX QUINTAO CORREA relatou a
celebragao de um convénio com o Hospital Israelita Albert Einstein, de Sdo Paulo,
para a realizagdo de exames genéticos. Isso demonstra a formagédo de arranjos
interinstitucionais bastante importantes para o SUS, mas que extrapolam as
competéncias dos gestores locais. Assim, estes arranjos dependem muito mais de
relagdes pessoais para acontecer, sendo que o melhor seria atribuir essa

responsabilidade de mediar parcerias ao Ministério da Saude.

Ela também questionou o fato de que o Hospital de Clinicas
da UFMG, que é referéncia para muitas doencgas raras, nao ter sido habilitado,
enquanto que o Hospital Infantil Jodo Paulo Il foi habilitado mesmo sem condi¢oes

de atender todos os casos.

De fato, o atual modelo de financiamento da Politica Nacional
de Atencéo Integral as Doengas Raras gera distor¢des. Em que pese o fato de a
FHEMIG ser uma instituicdo de grande reputagéao e realizar pesquisas cientificas, a
Universidade Federal de Minas Gerais € um centro universitario de exceléncia e
que conta com um programa de residéncia médica em genética médica — o que é
fundamental para a assisténcia a doencas raras, em razao da falta de profissionais

especialistas nesse tipo de doencgas.

Retomando a questao sobre a amplitude de assisténcia que
um estabelecimento de saude habilitado como servico de referéncia em doencas
raras, se o Hospital Infantil Jodo Paulo Il, conforme a Portaria MS/GM n° 3.166, de
2019, foi habilitada para todos os grupos do Eixo | (doengas raras de origem
genética), ela deve ser responsavel pela atencdo especializada para todas as
doengas cujo codigo da CID-10 esteja arroladas na Portaria GM/MS n° 199, de
2014.

A Dra. ANA PATRICIA BAHE, Coordenadora Assistencial da
Associacao de Assisténcia a Crianca Deficiente de Recife (PE) relatou que a AACD
foi credenciada em 2016 para o Eixo |, “com foco em reabilitagdo”. Contudo, nao

existe essa forma de habilitag&o.

Conforme a Portaria MS/GM n° 2.032, de 2016, a AACD de

Recife foi habilitada para atender todos os casos de doengas raras de causa
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genética e n&o genéticas, a excegdao do grupo das doengas que causam
deficiéncia.

Assim, parece contraditorio dizer que € realizada uma
avaliacao a fim de verificar se o paciente possui o “perfil para o enquadramento em
terapias na instituicdo”, pois o paciente ndo tem que se enquadrar no perfil da
instituicdo, mas sim na definicdo de doencga rara prevista na Portaria GM/MS n°
199, de 2014, e caso o seja, € responsabilidade do servigo que se habilitou para
atender essa doenca, realizar os procedimentos especificos. E preciso citar o
trabalho do Instituto Fernandes Figueira, que embora seja um servigo de referéncia

em saude materno-infantil, atende pacientes adultos ainda que com dificuldade.

Ademais, causa certa estranheza a afirmag¢ao de que quando
ha “multiplas deficiéncias e um foco maior na deficiéncia intelectual, visual ou
auditiva, ele, na grande maioria das vezes, ndo € nosso perfil de enquadramento”.
Contudo, também afirmou que acompanha casos da doenga de Pompe, sendo que
esta pode cursar com deficiéncia intelectual e surdez — assim, ndo estao claros
quais os critérios que sao utilizados para selecionar os pacientes que vao atender

Oou nao.

Por fim relatou dificuldades em relacdo a dispensacédo de
cadeiras de roda, realizagdo de cirurgias ortopédicas de grande porte,
contrarreferéncia de casos que necessitam prosseguir com a reabilitacdo, além das

longas filas de espera para confecgéo de oérteses.

Quanto a questdo de orteses, cadeiras de rodas, cirurgias
ortopédicas de grande porte, salvo melhor juizo, tais procedimentos ndo pertencem
a Politica Nacional de Atencao Integral as Doencas Raras, mas sim a Politica
Nacional de Saude da Pessoa com Deficiéncia, estabelecida pela Portaria MS/GM
n° 1.060, de 5 de junho de 2002. Embora seja um servigo de grande relevancia
para as pessoas com doengas raras que necessitam de Ortese, proteses e
materiais especiais, € preciso deixar claro que isso ndo faz parte da Politica
Nacional de Atencao Integral as Doengas Raras, pois se fosse, todos os demais
servicos de referéncia habilitados seriam obrigados a fornecé-los também.
Ademais, a Portaria de Consolidagao n°® 2, no anexo XIll, item 4.2, 4.3 e 4.4 ja

estabelece a responsabilidade dos gestores dos 3 niveis do SUS pelo fornecimento
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de medicamentos, orteses e préteses necessarias a recuperacao e a reabilitacdo

da pessoa com deficiéncia.
D - Conclusées

As questdes referentes ao financiamento foram novamente
trazidas a discussao, porém, a ténica n&o foi a ajuda de custeio, mas sim o valor

pago por procedimento.

Foram relatados problemas em relagcdo as doengas que
permitem a emissdo da APAC e sobre como os procedimentos devem ser

langados.

Outro tema recorrente foi a delimitacado da responsabilidade

que o servigo de referéncia em doencgas raras se obriga a prestar atendimento.

Os servigos de referéncia como servigo de atencgao terciaria,
devem realizar os procedimentos que Ihe sdo especificos, tais como: avaliagcédo
diagnéstica, aconselhamento genético e prescricdo de tratamento especializado -
por exemplo, terapia de reposi¢cao enzimatica. Em relagdo aos exames laboratoriais
especificos para doengas genéticas, a Portaria GM/MS n°® 199, de 2014, permite a

terceirizagao.

Ha uma restricdo do alcance da Politica Nacional de Atencéao
Integral as Doengas Raras, cujo acesso s6 é permitido a pessoas com
determinadas doencas — aquelas cujos codigos da CID-10 estdo na Portaria
GM/MS n° 199, de 2014. Obviamente, se existem cerca de 6.000 a 8.000 doengas

raras, a especificagdo do cédigo da CID-10 de cada uma delas nao pode dar certo.

Em relacdo a referéncia e contrarreferéncia para outros
servigos, principalmente para terapias visando habitacdo e reabilitacdo, € preciso
notar que os servigos de referéncia em doencas raras concorrem com outros
servigos especializados no Sistema Unico de Saude, como por exemplo, pessoas
atendidas no ambito da Politica Nacional de Saude do Trabalhador e da
Trabalhadora, ou mesmo de outros servigcos de genética clinica que nao foram
habilitados no ambito da Politica Nacional de Atencdo Integral as Doengas Raras —

citando, por exemplo, o caso da FHEMIG e da UFMG.

Por fim, foi mencionada a realizacdo de um convénio entre

instituicbes de diferentes unidades federativas para a realizagdo de exames
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geneéticos, demonstrando que a formagédo de arranjos interinstitucionais bastante

importantes para o SUS, mas que extrapolam os limites geograficos e as

competéncias dos gestores locais do SUS, indicando que talvez fosse mais

adequado que o gestor nacional do SUS coordene essas iniciativas

IV.1.4 - Audiéncia publica sobre os desafios para a ampliacdo do Programa

Nacional de Triagem Neonatal

Data: 23 de novembro de 2021

A - Convidados:

1.

Tania Bachega
Presidente da Sociedade Brasileira de Triagem Neonatal e Erros Inatos do
Metabolismo - SBTEIM

. Fernanda Monti

Consultora de Erros Inatos Laboratério do Instituto J6é Clemente - IJC

Carlos Eugénio Fernandez de Andrade

Responsavel por Doencas Raras Coordenacdo da Atencdo Basica da
Secretaria Municipal de Saude da Prefeitura de Sao Paulo

Carmela Grindler

Coordenadora da Triagem Neonatal do Estado de Sdo Paulo

Maria Teresinha de Oliveira Cardoso

Médica Geneticista - Coordenadora de Doencas Raras da Secretaria de
Estado da Saude do Distrito Federar - SES/DF

Jeania Christielis Damasceno de Souza

Médica Neurologista pediatrica da APAE de Anapolis (GO)

. Fabiano Romanholo

Coordenador de Sangue e Hemoderivados DAET/SAES/MS - Ministério da
Saude

Anthonie Daher

Presidente da FEBRARARAS e Casa Hunter

Dra. Amira Awada

Vice-Presidente do Instituto Vidas Raras

Disponivel em: https://www.camara.leg.br/evento-legislativo/64007.
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B - Resumo das principais contribuicbes das palestrantes

A Dra. TANIA BACHEGA relatou que a triagem neonatal
no Brasil comecou na década de 1980, em Sao Paulo, com a fenilcetonuria, sendo

gradativamente ampliado para outras doengas.

Atualmente, segundo dados do Ministério da Saude,
estdo em seguimento 1.923 pessoas com fenilcetonaria, 15.176 com
hipotireoidismo congénito, 13.937 com doenca falciforme, 1.661 com fibrose cistica,

949 com hiperplasia adrenal congénita e 1.152 com deficiéncia de biotinidase.

O Programa Nacional de Triagem Neonatal cuida nao
apenas dos testes de triagem, mas também dos testes confirmatoérios, avalicao

clinica e tratamento.

Contudo, muitas unidades federativas ainda nao conseguem
realizar o teste de triagem neonatal nem para as seis doengas atualmente

pesquisadas.

O Quadro 2 mostra a cobertura do teste do pezinho em

alguns Estados com a situagdes mais graves.

Além disso, o exame deve ser colhido entre 0 3° e 0 5° dia de
vida, sendo que a proporcdo de recém-nascidos que colhem o exame na idade

adequada é muito baixo em alguns Estados.

Quadro 2. Cobertura do teste do pezinho para seis doencgas,
por unidade federativa, de 2017 a 2019.

UF 2017 2018 2019
AC 82,8% 86,1% 86,6%
AM 68,6% 74,4% 66,6%
AP - - -

CE 79,7% 84,2% 80,5%
PE 71,5% 74,6% 73,6%
AL 89,1% 94,1% 90,8%
Pl 79,7% 82,4% 81,9%
PA 74,7% 77,9% -

RO 93,1% 92,4% 93,4%
RR 70,5% 62,1% 64,5%
TO 81,1% 84,1% 83,1%

O Quadro 3 mostra a porcentagem de exames colhidos
na idade correta, sendo que todos os demais podem ser considerados como

tardios, o que consequentemente pode ser causa de diagndstico também tardio.
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Quadro 3. Propor¢do dos recém-nascidos que coletaram o
teste do pezinho para seis doencas na idade adequada, por

unidade federativa, de 2017 a 2019.

UF 2017 2018 2019
AC 50,6% 53,2% 51,0%
AM 65,5% 69,9% 62,8%
AP - - )

CE 46,2% 48,0% 48,5%
PE 22,9% 23,0% 24.2%
AL 42,1% 46,3% 40,7%
Pl 8,20% 62,2% 24.7%
PA 0 22,5% -

Segundo ela, tal fato poderia ser explicado pela

orientagao de alta hospitalar precoce da gestante, antes do 2° dia de vida — assim,
a coleta do teste do pezinho precisara ser feita em uma unidade basica de saude,

estando sujeita as dificuldades inerentes de acesso aos servigos de saude.

Mas ndo basta apenas coletar o teste pezinho e obter o
resultado dentro do prazo, se o recém-nascido ndo consegue o tratamento por falta
de acesso a uma consulta com o especialista. Como exemplo, a Dra. TANIA
BACHEGA mostrou dados sobre a realizacdo da primeira consulta para casos de
hiperplasia adrenal congénita (Quadro 4). Em geral, a forma perdedora de sal da
hiperplasia adrenal congénita causa o 6bito da crianga na 22 ou 3% semana de vida

se nao houver tratamento adequado.

Quadro 4. Mediana da idade em dias na data da 1% consulta
para avaliagdo de recém-nascido com hiperplasia adrenal
congénita identificado pelo teste do pezinho.

UF 2017 2018 2019
AC - - -
AM 4 15 60
AP - - -
CE 76 43 46
PE 27 59 69
AL 72 53 49,5
Pl 60 60 45
PA - - -
MA 35 35 45
PB 0 97 75

Outro problema seria a falta de diagnéstico de doenga
detectaveis pelo teste do pezinho. E possivel calcular a quantidade esperada de
casos de uma doenga multiplicando a incidéncia esperada dela pelo numero de

nascimentos ocorridos em uma unidade federativa.
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O Quadro 5 mostra que no Acre e em Amazonas a
quantidade de casos diagnosticados é zero, ha mais de trés anos consecutivos, e 0
Amapa sequer informam ao Ministério da Saude a quantidade de casos. Para ela,
isso seria um problema, pois o Ministério da Saude envia regularmente os recursos
para a triagem neonatal, mas pelo atual marco normativo, ndo tem poder para

exigir do gestor a entrega desses dados.

Quadro 5. Quantidade de casos diagnosticados de
fenilcetonuria, por unidade federativa e por ano.

UF 2017 2018 2019
AC 0 0 0
AM 4 15 60
AP - - -
CE 76 43 46
PE 27 59 69
AL 72 53 49,5
Pl 60 60 45
PA 0 0 -

Para ela, quando ndo ha casos novos, ha necessidade
de verificar as causas. O Servigo de Referéncia em Triagem Neonatal do Estado de
Sao Paulo estava pagando pelo transporte, pois alguns Municipios esperavam até
15 dias para juntar uma quantidade de exames antes de enviar. Segundo seu
conhecimento, os Estados de Tocantins e Amapa ficaram sem fazer a triagem por
meses e o Piaui no més de outubro ainda estava fazendo a 12 consulta dos

resultados positivos do ano anterior.

Uma possibilidade a ser discutida, seria a coleta do exame
com 24 horas, ainda na maternidade, pois haveria menor risco de o recém-nascido
nao coletar o exame. Contudo, isso esbarraria na necessidade de padronizar novos
valores de referéncia para cada exame, além de ser avaliar se a quantidade de
resultados falsos-positivos (principalmente no hipotireoidismo) e falsos-negativos
(principalmente na hiperplasia adrenal congénita) seriam compensados pelo

aumento da cobertura.

Ela

responsabilizar os gestores, pois os valores repassados pelo Ministério da Saude

defendeu ainda que seria importante também

entram no teto da Média e Alta Complexidade e deveriam ser utilizados de forma

mais eficiente.
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Outro problema € a alimentagao do SISNEO (banco de dados

do Sistema Nacional de Triagem Neonatal), que nédo estaria sendo feito.

Questao importante ressaltada pela Dra. TANIA BACHEGA é
a sustentabilidade do sistema, pois ha 20 anos os valores ndo sao rejustados.
Segundo um calculo da APAE de Anapolis, o custo unitario da triagem seria de R$

55,00 enquanto o Ministério da Saude repassa apenas R$ 39,90.

Faltariam também dados de seguimento de longo prazo dos
pacientes. Também mencionou a importancia de regulamentar a triagem neonatal
privada, pois muitos laboratorios apenas vendem o teste, sem nenhuma orientagao
para a familia e as vezes, mesmo havendo um resultado positivo, esperam até que
todos os exames estejam finalizados para liberar o resultado. Seria importante
também estimular os médicos a reportar os resultados falsos-negativos. Relatou
ainda que a hidrocortisona e biotina utilizados no tratamento da hiperplasia adrenal
congénita e na deficiéncia de biotinidase, respectivamente, ndo estao igualmente
disponiveis nos diferentes estados, a dieta para fenilcetonuria faltou durante meses

no Mato Grosso.

Por fim, mencionou que Distrito Federal, Rio Grande do Sul, e

0s Municipios de Sao Paulo e Curitiba ja estdo implantando a triagem ampliada.

A Dra. FERNANDA MONTI relatou que o laboratério do
Instituto J6 Clemente, na cidade de Sao Paulo, foi o precursor da triagem neonatal
no Brasil, quando ainda era a APAE de Sdo Paulo. Desde 2008 faz o teste de
triagem neonatal ampliado, servindo de base para a sua implantagdo no Municipio

de Sao Paulo. Esta implantagao tem sido de forma gradativa em razédo dos custos.

Sobre o Servico de Referéncia em Triagem Neonatal do
Estado de Sao Paulo, relatou que € um grande programa que envolve a linha de
cuidado completa, que faz a capacitagao da rede de saude envolvida, busca ativa
de casos, exames confirmatorios, aconselhamento genético, encaminhamento para

tratamento e monitoramento do paciente.

Por fim, afirmou a necessidade de haver capacitacao dos
profissionais de saude, a elaboracdo de linhas de cuidado, acesso ao tratamento,

coleta adequada do material, envio das amostras, cadeia de logistica, falta de
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meédicos e outros profissionais, uso de telemedicina, e que a necessidade de

retaguarda hospitalar deve ficar a cargo de hospitais universitarios.

O Dr. CARLOS EUGENIO FERNANDEZ DE ANDRADE
ressaltou que a triagem neonatal inclui toda a linha de cuidado, redes de regulagao
e tratamento adequado. Aulas de capacitacdo foram produzidas e estédo
disponiveis de forma gratuita a todos que se interessarem. Relatou que quando ha
necessidade de exames confirmatorios especificos, os exames de painel sao
realizados com base em projetos de pesquisa. O processo de ampliagdo vem
ocorrendo de forma gradual, tendo como base o custo do tratamento da doencga a
ser incluida. Por fim, ressaltou a necessidade do Servico de Referéncia em
Triagem Neonatal se adaptar frente a nova realidade, incluindo a atengdo a casos
mais complexos, que serao inevitavelmente identificados com o teste de neonatal

ampliado.

A Dra. CARMELA GRINDLER concordou com todos os
expositores que a antecederam. Relatou que no Estado de S&do Paulo a cobertura
do teste do pezinho é 99%, sendo que 85% das criangas coletam o exame ainda
na maternidade, assim que completam 48 horas de vida. Ressaltou que trés
servigos sao estratégicos para a triagem neonatal: o Instituto J6 Clemente e os
servicos de triagem neonatal ligados a Unicamp e a Faculdade de Medicina da
USP de Ribeirao Preto. Destacou a qualidade técnica dos profissionais de saude
envolvidos, muitos com renome internacional no meio cientifico. Por fim,
mencionou que o programa de triagem neonatal do Estado de Sdo Paulo tem como
objetivo a assisténcia adequada, inclusive considerando as peculiaridades de

minorias étnicas e religiosa.

A Dra. MARIA TERESINHA DE OLIVEIRA CARDOSO
relembrou que a triagem neonatal ampliada funciona ha 10 anos no Distrito
Federal. Desde que foi publicada a lei distrital prevendo a ampliagdo, em 2008,
foram se adequando para conseguir fazer os exames, iniciando a triagem ampliada
em 2011. Relatou que 95% dos partos no Distrito Federal ocorrem em hospitais e
maternidades do SUS, sendo que em todos eles a amostra de sangue para o teste
do pezinho é coletada antes da alta hospitalar. As amostras que chegam ao
laboratdrio sdo avaliadas a fim de verificar suas condi¢gdes para serem analisadas.

Se for necessario coletar novamente o material, ela é realizada em um centro de
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referéncia para evitar variacbes de umidade e temperatura, uma vez que também
realizam a pesquisa de atividade enzimatica. Quando o exame esta muito alterado,
a crianga € convocada imediatamente, sendo muitas vezes ja encaminhada para
um servigo de urgéncias, onde sera avaliada por alguém da equipe de geneticistas.
No caso de recém-nascidos pré-termos (prematuros) rotineiramente o exame é
repetido mais duas vezes. O tempo médio para a primeira consulta de uma crianca
com resultado positivo € de 4 dias. A incidéncia observada de erros inatos do
metabolismo é de 1:2.138 recém-nascidos vivos — bem proximo ao relatado na

literatura cientifica, 1:2.500 recém-nascidos vivos.

A Dra. JEANIA CHRISTIELIS DAMASCENO DE SOUZA
afirmou que como médica envolvida diretamente na assisténcia aos pacientes tem
problemas com a demora na entrega dos resultados pelo laboratério e a realizagao
do tratamento adequado na idade correta. Relatou ainda que muito do que
consegue para o tratamento dessas criangas decorre muitas vezes de esforgo
pessoal. Por fim, relatou que em toda sua formagao nao houve ensino de doencas

genéticas.

O Dr. FABIANO ROMANHOLO relatou que o Ministério da
Saude esta fazendo um trabalho para equalizar todos os servigos existentes, pois
ha locais onde ja faz a triagem ampliada enquanto outros ainda ndo conseguem
fazer com regularidades nem os seis exames atualmente previstos. Ja ha também
um planejamento para a ampliacdo do teste do pezinho, consistindo em trés
passos. O primeiro seria o levantamento do cenario atual, que compreenderia a
definicdo de um benchmarking baseado nos Estados onde ja ha ampliagcao do teste
do pezinho, os resultados do inquérito nacional de doencas raras e o parecer
técnico-econdmico sobre a ampliagdo do Programa Nacional de Triagem Neonatal.
O segundo seria a regulamentagao do programa, que envolveria a formagao de um
grupo técnico, a revisdo das normas relacionadas a triagem neonatal, a elaboragao
de um decreto regulamentador, a solicitacdo a CONITEC para insergcéo dos erros
inatos do metabolismo no escopo do Programa Nacional de Triagem Neonatal, a
incorporagdo de medicamentos e a elaboragao de protocolos clinicos e diretrizes
terapéuticas. O terceiro passo é a capacitagdo dos profissionais de saude e a
reorganizagao dos Estados para iniciar o processo de ampliacédo. Por fim, relatou
que para a implantagao da fase | ja ha previsdo orgamentaria.

40

Assinado eletronicamente pelo(a) Dep. Diego Garcia e outros
Para verificar as assinaturas, acesse https://infoleg-autenticidade-assinatura.camara.leg.br/CD214767151800

Apresentacdo: 08/12/2021 18:14 - CSSF

REL n.4/2021

*CD214767151800 =%



O Sr. ANTHONIE DAHER considerou a expansdo do
Programa Nacional de Triagem Neonatal um grande beneficio para a populagao,
mas sem esquecer a necessidade de incluir ao tratamento integral. Mencionou
ainda a necessidade de investir em recursos humanos, pois havera aumento de
demanda em relagédo as doencgas graves diagnosticadas ainda em fase inicial, que
vao demandar atendimento adequado e tempestivo. Por fim, mencionou a

possibilidade de celebrar parcerias com a sociedade civil.

A Sra. AMIRA AWADA afirmou que ha necessidade de que as
reunides dos gestores contem com representantes das pessoas com doencas
raras, em razao da complexidade da implementacdo da ampliacdo do teste do
pezinho, de forma a ver ndo somente a sustentabilidade do sistema — que é

importante — mas também as necessidades dos pacientes.

Finalmente, o Deputado ZACHARIAS CALIL, presidente desta
audiéncia publica, mencionou a necessidade de o Brasil se tornar autossuficiente
na produgao de reagentes e insumos utilizados para a realizacdo do teste do

pezinho ampliado.

C - Analise das informacoes

Esta audiéncia publica teve como objetivo complementar as
que foram realizadas anteriormente, tendo como foco conhecer o cenario atual do

teste de triagem neonatal ampliado.

Os palestrantes foram concordes que a ampliacdo da
triagem neonatal deve incluir toda a linha de cuidado, inclusive o tratamento
adequado, razédo pela qual sera necessario o treinamento dos profissionais de
saude e/ou uso de ferramentas de telessaude para conseguir ampliar 0 acesso da
populacdo aos servicos de saude especializados. Portanto, tal entendimento foi
tanto da comunidade cientifica quanto de representantes da sociedade civil, como
bem ressaltado pelo Sr. ANTHONIE DAHER e pela Sra. AMIRA AWADA.

A Dra. TANIA BACHEGA relatou o Programa Nacional de

Triagem Neonatal é responsavel ndo apenas pelos testes de triagem, mas também
os testes confirmatérios, avalicdo clinica e tratamento. Isso mostra uma
sobreposicdo com a Politica Nacional de Atencido Integral as Pessoas com
Doencas Raras, pois ambas tém como foco as doencgas raras. Ela trouxe
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informagdes preocupantes sobre a realizagdo da triagem neonatal, mostrando que
muitas unidades federativas ainda ndo conseguem nem disponibilizar de maneira
regular o teste do pezinho para as seis doengas atualmente pesquisadas. Mesmo
quando ha uma cobertura razoavel, os indicadores trazidos apontam problemas
com a coleta e processamento da amostra, bem como com o tempo decorrido para
inicio do tratamento. Conforme os dados apresentados, ha Estados que reportaram
nao haver nenhum caso de diagndstico de doencgas raras, além de outros que

sequer se dignaram a envia-los.

Outra questdo levantada foi sobre a sustentabilidade do
sistema, pois ha 20 anos os valores ndo sao rejustados, e segundo calculos da
APAE de Anapolis, o custo unitario da triagem seria de R$ 55,00 enquanto o
Ministério da Saude repassa apenas R$ 39,90. E preciso notar também que o teste
ampliado tem custo unitario estimado em cerca de R$ 300,00, e que sera

necessario haver recursos orgamentarios para tanto.

O Dr. FABIANO ROMANHOLO afirmou que atualmente ja ha
recursos orcamentarios para a implementacao da fase | da ampliagao do teste do
pezinho; contudo, ndo mencionou que esta primeira fase, conforme a Lei n°® 14,154,
de 2021, especifica apenas as seis doengas que ja fazem parte do Programa
Nacional de Triagem Neonatal, e provavelmente significa estes R$ 39,90 por

exame de triagem neonatal, que nao € reajustado ha 20 anos.

Mesmo nos locais onde o processo de ampliagcéo ja se
encontra mais avancada, fatores econdémicos ainda pesam. Conforme a Dra.
FERNANDA MONTI relatou, a ampliagdo do teste do pezinho no Municipio de Séo

Paulo tem sido gradativa em razdo dos custos.

Outras situacbes que a Dra. TANIA BACHEGA ressaltou
foram a falta de um seguimento de longo prazo dos pacientes, a necessidade de
regulamentar a triagem neonatal privada, e a notificagcdo de resultados falsos-

negativos.

O Dr. CARLOS EUGENIO FERNANDEZ DE ANDRADE,
da Secretaria Municipal de Saude de Sao Paulo, a Dra. CARMELA GRINDLER, da
Secretaria de Estado da Saude de Sdo Paulo e a Dra. MARIA TERESINHA DE
OLIVEIRA CARDOSO, da Secretaria de Estado da Saude do Distrito Federal
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trouxeram as suas experiéncias com a ampliacdo da triagem neonatal. Cabe
ressaltar que a situacdo dessas unidades federativas é absolutamente diversa das
outras, ndo apenas em termos econdmicos, mas também da disponibilidade de
profissionais especializados, meios de transportes, dentre outros. Cabe ressaltar
que desde a publicagdo da Lei prevendo a ampliacdo do teste do pezinho no

Distrito Federal, até o inicio de sua disponibilizagdo foram gastos trés anos.

A Dra. JEANIA CHRISTIELIS DAMASCENO DE SOUZA,
meédica que atua diretamente na assisténcia aos pacientes relatou problemas com
a demora na entrega dos resultados pelo laboratério e a realizagdo do tratamento
adequado na idade correta, sendo que muito do que consegue para o tratamento
dessas criangas decorre muitas vezes de esforgo pessoal. Conforme ja
mencionado anteriormente, €& necessario haver mecanismos institucionais
eficientes com linhas de linhas de cuidado bem definidas para que a assisténcia
integral a pessoa com doenga rara nao esteja nas maos de uma unica pessoa, pois

conseguir ou nao algum resultado positivo torna-se incerto.

D - Conclusoées

O cenario atual do teste de triagem neonatal é
bastante diverso no Brasil, havendo locais onde ja se faz a triagem ampliada
enquanto outros ainda nao conseguem fazer com regularidades nem os seis

exames atualmente previstos.

Os palestrantes foram concordes que a ampliacdo da
triagem neonatal deve incluir o treinamento e capacitagdo das equipes de saude
para que a coleta do exame seja realizada de forma adequada, os resultados
sejam rapidos e que as pessoas tenham acesso ao tratamento adequado, ainda

que utilizando ferramentas de telessaude ja regulamentadas para uso no SUS.

Ha uma sobreposicdo do Programa Nacional de Triagem
Neonatal com a Politica Nacional de Atencao Integral as Pessoas com Doengas
Raras, pois ambas tém como foco as doengas raras. Conforme comentado pelos
palestrantes, a ampliagao do teste do pezinho vai demandar uma maior integragéao

entre elas, havendo a necessidade de reorganizar o sistema.

Embora recebam dinheiro publico muitos gestores do SUS a
nivel estadual ndo informam os resultados dos exames, e quando o fazem as
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informagdes nem sempre sao criveis. Assim, se o Ministério da Saude nédo tem
meios juridicos para exigir a entrega de resultados de modo a comprovar 0 uso
regular dos recursos federais, caberia ao Tribunal de Contas da Uniao realizar uma

auditoria no Programa Nacional de Triagem Neonatal.

Ha a neessidade de reajustar o valor de R$ 39,90
pago por exame € o mesmo ha 20 anos, sendo o custo unitario estimado é R$
55,00 para o teste do pezinho atual, e de R$ 300,00 para o teste do pezinho

ampliado.

Mesmo nos locais onde o processo de
ampliagdo ja se encontra mais avangado, fatores econémicos ainda pesam e o

processo de ampliagao tem demandado algum tempo.

Outras dificuldades apontadas foram a falta de um
registro do seguimento em longo prazo dos pacientes, a necessidade de
notificagdo de resultados falsos-negativos, e a alimentacdo dos sistemas de
informacdo atualmente em uso pelo Ministério da Saude (especificamente o
SISNEO). Espera-se que com a implantagdo do prontuario eletrbnico isso seja
sanado, contudo, também vai demandar tempo e dinheiro para que esteja

operando.

Foi mencionada a necessidade de haver
mecanismos institucionais para regulagdo da referéncia e contrarreferéncia dos

casos com resultado positivo, o0 que se da com a elaboragao de linhas de cuidado.

Ha desconhecimento dos gestores do SUS sobre a
importancia do teste do pezinho, sendo levantada a hipétese de responsabiliza-los
pela ndo realizagao da triagem neonatal de forma regular. Neste sentido, o art. 229
do Estatuto da Crianca e do Adolescente prevé apenas a responsabilizacdo do
profissional de saude que néo coleta o exame, mas 0s principais responsaveis pela
nao disponibilizagdo do exame — os gestores do SUS - ndo sofrem nenhuma

sangao por isso.

Finalmente, ha a necessidade de o Brasil se
tornar autossuficiente na produgdo de reagentes e insumos utilizados para a

realizagao do teste do pezinho ampliado.
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IV.2 — Visita Técnica a Servigo de Referéncia em Doengas Raras da APAE de
Anapolis (GO)

Conforme Anexo Il

IV.3 — Visita Técnica em Recife (PE)

O Deputado Diego Garcia, com a Vereadora Michele Collins e
o Deputado Estadual Pastor Cleiton Collins, estiveram na Alianca de Maes e

Familias Raras - AMAR, na cidade do Recife, em Pernambuco.

Na ocasido, conversaram com pacientes com microcefalia e
com doencgas raras, bem como com suas maes e pais. Ouviram suas dores e
anseios, e colheram seus pleitos e demandas, conforme os documentos no anexo
IV.3elV4

IV.4 - Contribuigcées da Sociedade

A IPSEN Pharma Biotec, laboratoério
que produz o medicamento Somatuline autogel, apresentou informagdes clinicas
sobre 0 uso do Acetato de Lanreotida para Acromegalia (Anexo IV.1). Este
medicamento ja se encontra incorporado ao SUS para esse uso, conforme a
Portaria SCTIE/MS n° 45, de 23 de outubro de 2012, do Ministério da Saude’, e o
Relatério de Recomendacido n® 19, da Comissao Nacional de Incorporagdo de
Tecnologias no SUS (CONITEC)?% Consta também da mais recente versdao do
Protocolo Clinico e Diretrizes Terapéuticas da Acromegalia, do Ministério da Saude
(2019)°.

Recebemos também contribuicdo da Associacdo Brasileira de
Fibrodisplasia Ossificante Progressiva - FOP BRASIL, que se encontra também

anexa.

1 BRASIL; MINISTERIO DA SAUDE; SECRETARIA DE CIENCIA, TECNOLOGIA E INSUMOS
ESTRATEGICOS. Portaria SCTIE/MS n° 45, de 23 de outubro de 2012. Disponivel em:
http://conitec.gov.br/images/Relatorios/Portaria/2012/Portariad4e45_2012.pdf

2 BRASIL; MINISTERIO DA SAUDE; SECRETARIA DE CIENCIA, TECNOLOGIA E INSUMOS
ESTRATEGICOS; DEPARTAMENTO DE GESTAO E INCORPORACAO DE TECNOLOGIAS EM
SAUDE. Acetato de Lanreotida para o tratamento da Acromegalia. Relatério de Recomendagéo n°
19, da Comissao Nacional de Incorporagao de Tecnologias no SUS — CONITEC (2012). Disponivel
em: http://conitec.gov.br/images/Incorporados/AcetatodeLanreotida_final.pdf

3 BRASIL; MINISTERIO DA SAUDE; SECRETARIA DE CIENCIA, TECNOLOGIA E INSUMOS
ESTRATEGICOS. Protocolo Clinico e Diretrizes Terapéuticas da Acromegalia — relatério de
recomendacgao n° 414 (2019). Disponivel em:
http://conitec.gov.br/images/Relatorios/2019/Relatorio PCDT_Acromegalia.pdf.
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O Laboratério MENDELICS encaminhou informagdes sobre a
utilizagcdo do sequenciamento de nova geragdo — NGS (do inglés: Next Generation
Sequencing) para triagem neonatal de doengas de causa genética — popularmente
conhecido como “teste da bochechinha”. Trata-se de um exame que realiza o
sequenciamento de todo o genoma da pessoa em busca de alteragbes genéticas
(mutagdes) patolégicas. Como teste de triagem, desaconselha-se em razdo do
custo elevado — cerca de 20 vezes mais caro que a triagem ampliada pela
metodologia de espectrometria de massas em tandem (MS-MS); a existéncia de
poucos laboratorios capacitados para a realizacdo do exame; problemas éticos em
relagdo a conduta frente a mutagbes de doengas neurodegenerativas e
oncoldgicas, e de variantes de significado incerto — VUS (do inglés: Variants of
Uncertain Significance), que podem demandar a realizacdo de exames também
nos pais da crianca, o que implica aumento de custos, além de eventuais
resultados indicando parentalidade divergente do informado nos documentos civis
da crianca. Mesmo para confirmagdo diagndstica, nos casos indicados, seria
possivel a pesquisa de um “painel de genes” especifico, com custo menor.
Portanto, embora seja um exame que tem sua utilidade e indicacbes bem
estabelecidas, entendemos que ndo é o caso ainda de adota-lo como exame de

triagem neonatal.

A AMAR - Alianga de Maes e Familias Raras, de Recife (PE)
apresentou dez pedidos em relacdo a assisténcia a saude de pessoas com
doencas raras e mais nove pedidos em relagdo aos cuidadores e cuidadoras de
pessoas com deficiéncia ou com doencgas raras. Para as pessoas com doencgas
raras, pede: (1) transformacao da Alianca de Maes e Familias Raras em um centro
de referéncia em doencgas raras em Pernambuco, incluindo além de ambulatérios,
laboratdrios, fisioterapia, fonoaudiologia, e servigo para atendimento de urgéncia;
(2) mapeamento do impacto socioecondmico das doencgas raras sobre as familias;
(3) apoio institucional e consultivo para obtengcdo do Certificado de Entidade
Beneficente de Assisténcia Social (CEBAS) na area de Saude; (5) reunido em
Brasilia para apresentagéo e discussao do projeto de implantacdo de uma unidade
de saude voltada com exclusividade ao tratamento e a pesquisa; (6) implementar a
Lei do cuidador com lagos afetivos; (7) prioridade para as pessoas com doencas
raras na aquisicdo de imdveis para moradia propria nos projetos habitacionais

executados pelo Governo Federal; (8) agilizar o fornecimento de 6rteses, préteses,
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meios auxiliares de locomog¢ao, medicamentos, insumos e formulas nutricionais; (9)
assisténcia prioritaria no caso de politicas publicas sociais e; (10) promogéao de
campanhas de conscientizagdo da sociedade civil e d&rgdos publicos em
abrangéncia nacional. Para os cuidadores e cuidadoras: (1) reconhecimento e
cadastramento dos os cuidadores e cuidadoras; (2) prioridade na marcagdo de
consultas médicos; (3) criagcdo de grupo de trabalho para garantir suporte
psicoterapéutico a estas pessoas cuidadoras; (4) cursos de aprimoramento; (5)
passe livre para cuidador sem a necessidade da presenga da pessoa com
deficiéncia para; (6) publicar uma cartlha para a pessoa cuidadora; (7)
disponibilizagdo de técnicos de enfermagem possam cuidar da pessoa com
deficiéncia por algumas horas, quando a cuidadora necessite de tempo para
realizar alguma atividade fora do domicilio; (8) cotas em universidades publicas
para a pessoa cuidadora; (9) acréscimo de 30% no beneficio assistencial da LOAS

para as pessoas com deficiéncia que necessitam de pessoas cuidadoras.

Para o pleito que classifica como “prioritario” ha diversos ébices de
natureza econdémica e juridica. Nao existe no SUS a previsdo de uma categoria de
‘centro de referéncia”, no ambito da Politica Nacional de Atencdo Integral as
Pessoas com Doengas Raras; assim, ainda que esse estabelecimento de saude ja
existisse e estivesse em funcionamento, seria habilitado como Servico de
Referéncia em Doencas Raras. Além disso, ha falta de recursos financeiros para
tanto, que demandara nao apenas os custos para instalacdo de toda infraestrutura
como também para manutengcdo de seu funcionamento, incluindo salarios.
Reconhecemos a necessidade de haver mais informacbes demograficas e
socioecondmicas sob as pessoas com doengas raras, sendo que duas
possibilidades em discuss&o sao tornar obrigatoria a notificacdo do diagndstico de
doenga rara e a inclusdo da desta variavel nos censos demograficos realizados
pelo IBGE. O Certificado de Entidade Beneficente de Assisténcia Social na Area de
Saude (CEBAS) ¢é obtido junto ao Ministério da Saude — infelizmente, ndo cabe a
Poder Legislativo prestar servigos de consultoria, mas o passo-a-passo encontra-se

em: https://www.gov.br/pt-br/servicos/certificar-se-como-entidade-beneficente-de-

assistencia-social-em-saude, havendo também uma cartilha do Ministério da Saude

explicando os procedimentos para obter a certificacdo*. Entendemos que deve

4 BRASIL. MINISTERIO DA SAUDE. SECRETARIA DE ATENCAO ESPECIALIZADA A SAL’JDE.
DEPARTAMENTO DE CERTIFICACAO DE ENTIDADES BENEFICENTES DE ASSISTENCIA
SOCIAL EM SAUDE. O caminho para a certificagao (22 ed) Brasilia: Ministério da Saude, 2019. 81 p
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haver prioridade para o fornecimento de Orteses, proteses, meios auxiliares de
locomogao, medicamentos, e féormulas nutricionais para as pessoas com doengas
raras; e também para o acesso politicas publicas na area de assisténcia social,
razao pela qual somos pela proposi¢gao de uma Indicacdo o Ministério da Saude
com esta sugestado. A prioridade para aquisigdo de moradia popular, ja se encontra
prevista no art. 32 da Lei N° 13.146, de 6 de julho de 2015, que “Institui a lei
brasileira de inclusdo da pessoa com deficiéncia (Estatuto da Pessoa com
Deficiéncia)’. Concordamos também que ha a necessidade de publicacdo de
material educativo para cuidadores, prioridade na assisténcia a saude — nao se
restringindo apenas a area médica — e, principalmente, em relagdo a saude mental.
A possibilidade de haver um cuidador para estar junto da pessoa com deficiéncia
precisaria ser discutida, podendo ser como uma casa de repouso onde a pessoa
com deficiéncia poderia permanecer por 24 horas no maximo para o cuidador
poder tratar de assuntos pessoais, ou a disponibilizagdo de algum profissional da
atencao basica para cuidar da pessoa com doenca rara, sendo que o art. 19-| da
Lei n° 8.080, de 19 de setembro de 1990, ja prevé ja prevé o atendimento
domiciliar. Quanto ao acréscimo de 30% nos beneficios advindos da Lei Organica
da Assisténcia Social (Lei n° 8.742, de 7 de dezembro de 1993) concordamos com
sua necessidade, sendo que ja se encontra em tramitacdo na Camara dos
Deputados o Projeto de Lei n° 3.022/2020, que prevé a criagao do auxilio-cuidador,
no valor de 1 (um) salario-minimo para a pessoa idosa e/ou com deficiéncia que

necessite de cuidados de terceiros.

Disponivel em: https://sindhosfil.com.br/wp-content/uploads/2019/12/Cartilha-DCEBAS-2019.pdf
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V - DISCUSSAO

V.1 - Recapitulagao dos trabalhos da Subcomissdao de Doengas Raras em
2019 e atualizagao da situagao da assisténcia as doengas raras

O Brasil adota o mesmo conceito de “Doengas Raras” da
Organizagao Mundial de Saude (OMS): doenca que afeta até 65 pessoas em cada

100.000 individuos, ou seja, 0,65 pessoas para cada 1.000 individuos.

Segundo informagdes do Ministério da Saude, estima-se que ha
entre 6.000 a 8.000 diferentes doengas raras em todo o mundo; sendo que 80%
delas decorrem de fatores genéticos e, as demais, de causas ambientais,

infecciosas, imunoldgicas, dentre outras.

Nao ha informagdes precisas sobre o numero de pessoas com

doencas raras no Brasil — usualmente, fala-se em 13 milhdes de brasileiros.

Ou seja, embora essas doengas sejam individualmente raras, em
conjunto acometem um percentual significativo da populagdo (cerca de 6,5% da

populagao), o que resulta em um relevante problema de saude publica.

V.1.1 — Transicao epidemiolégica da mortalidade infantil

O tema das doencgas raras esta ganhando importancia na area da
saude. Isso ocorre em razdo do processo de transigdo epidemiolégica que vem

ocorrendo nas ultimas décadas.

Sabe-se que, em decorréncia da melhora de condigdes de saude

de uma populagdo, ha uma mudancga no padrao da mortalidade infantil.

Em locais com condi¢des de saude precarias, a mortalidade infantil
é alta, e ocorre principalmente devido a doencas relacionadas ao estado nutricional

da crianga, tais como a diarreia aguda associada a desidratagao e desnutricio.

Havendo melhora nas condigdes de saneamento basico, a
proporcdo de mortes decorrentes de doencas relacionadas ao estado nutricional e

as mortes por infecgdes respiratorias passam a ser a principal causa de morte.

Com a melhora progressiva do acesso a servicos de saude, a

propor¢gdo de mortes consideradas “evitaveis” recua, surgindo as causas “nao
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evitaveis” (principalmente as anomalias genéticas) como a principal causa de morte

infantil.

O grafico a seguir (Figura 2) mostra a evolugdo do numero de

obitos em criangas menores de 1 ano de idade no Brasil, pelas seis principais

REL n.4/2021

causas de 6bito, durante quase 4 décadas (1980 - 2018).
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Figura 2. Evolucao temporal do niumero de ébitos em criangas menores de 1 ano de idade,
das seis principais causas de 6bito infantil, Brasil (1980-2018).
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Fonte: Ministério da Saude.

Nota-se que ndo ha aumento estatisticamente significante no
numero absoluto de obitos por anomalias congénitas, mas a redugao do numero de
Obitos por causas consideradas “evitaveis” fez com que os Obitos por anomalias
congénitas se tornem proporcionalmente mais importantes, passando da 6° causa

de morte para a 2° causa nesse periodo.

*CD214767151800 =%
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Esse padrdo, com predominio de anomalias congénitas na

mortalidade infantil, ja é o observado em paises desenvolvidos, como por exemplo,

nos Estados Unidos (Figura 3).

Figura 3. Taxa de mortalidade infantil para as 10 maiores causas de obitos infantis em
2017. Estados Unidos da América, 2016 e 2017.
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Fonte: CDC Centers for Disease Control and Prevention.

V.1.2 — O modelo de atencdo a saude no Sistema Unico de Saude

Um dos principios norteadores do Sistema Unico de Saude (SUS)

€ o0 enfoque nas doencgas mais prevalentes.

Grande parte da melhoria nas condicbes de saude da populagao

brasileira nas ultimas décadas decorre da valorizagdo da atenc&o primaria em

saude que tem como uma de suas caracteristicas a resolutividade em relagao as

doengas de maior prevaléncia na populagéo.

Diz a Lei n° 8.080, de 1990:

Art. 7° As acdes e servicos publicos de saude e os servigos
privados contratados ou conveniados que integram o Sistema Unico
de Saude (SUS), sao desenvolvidos de acordo com as diretrizes
previstas no art. 198 da Constituicdo Federal, obedecendo ainda
aos seguintes principios:

VIl - utilizagdo da epidemiologia para o estabelecimento de
prioridades, a alocacdo de recursos e a orientagcao
programatica;
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Cabe notar que essa lei foi publicada em 1990, quando as doengas

genéticas eram ainda a 42 causa de o6bito infantil, representando 7% das mortes.

Contudo, um modelo de atencdo a saude centrado nas doencas
mais prevalentes €, do ponto de vista logico, contrario a atencdo a doengas mais
raras. E hoje, as doengas genéticas sdo a 22 causa de obitos infantis, respondendo

por 23% dos obitos.

V.1.3 — Médicos especialistas em doencas genéticas
No Brasil, a Genética Médica € a especialidade com o menor

numero de médicos registrados no Conselho Federal de Medicina, havendo apenas
288 profissionais, o que corresponde a 0,05% do total de médicos e uma razéo de
1 médico geneticista para cada 750.000 habitantes. Considerando a recomendacao
de haver 1 médico geneticista para cada 100.000 habitantes®, ha um déficit de

1.900 profissionais.

Quadro 6. Numero de médicos com titulo de especialista em Genética Médica, por UF,
2021

Regiéo UF Médicos Regiao UF Médicos

AC 1 AL 5

AM 1 BA 12
FIIIIIIFIIIIII CE 6
PA 2 MA 1
orte X0 1 Nordeste PB 3
PE 6
Pl 2
Subtotal 5 RN 1
DF 20 SE 1

GO 3 Subtotal 37

Centro-Oeste MT 1 MG 30
MS 2 Sudeste ES 6

Subtotal 26 RJ 30

PR 14 SP 88

Sul RS 43 Subtotal 154

SC 6 BRASIL Total 288

Subtotal 66

Fonte: Conselho Federal de Medicina.

Além do pequeno numero, ha uma grande disparidade regional
na sua distribuicdo. Em Amap4a, Roraima e Tocantins ndo ha nenhum médico com
especializacdo em Genética. Em outros 7 Estados (Acre, Amazonas, Rondénia,
Mato Grosso, Maranhdo, Rio Grande do Norte e Sergipe), ha apenas um unico

profissional (Quadro 6).

5 EUROPEAN UNION OF MEDICAL SPECIALISTS. Training requirements for the specialty of
medical genetics - European standards of postgraduate medical specialist training. [s/d]. Disponivel

em: https://www.uems.eu/ _data/assets/pdf file/0007/47518/ETR_Clinical-Genetics_approved.pdf.
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V.1.4 — Especializacdo em Genética Médica

Ha no Brasil 11 programas de residéncia médica em Genética,

sendo disponibilizadas ao todo 27 vagas por ano (Quadro 7).

Considerando o déficit de 1.900 profissionais, seriam necessarios

66 anos para sanar essa lacuna.

Comparando os quadros 1 e 2, percebe-se que apenas onde ha
programas de residéncia médica em Genética ha mais de 10 especialistas, pois as
condi¢cdes de trabalho sdo tidas como o principal determinante para o profissional
se fixar depois de terminada a residéncia médica. Isso significa que ha uma
tendéncia de nao haver médicos onde ja nao ha nenhum e se concentrarem ainda

mais onde ja ha uma proporgdo mais elevada.

Quadro 7. Vagas de Residéncia Médica, por instituicdo de ensino, 2021

UF Instituigao Vagas
BA | Hospital Universitario Professor Edgard Santos - UFBA 3
DF | Escola Superior de Ciéncias da Saude - SES/DF 2
g" Hospital das Clinicas - UFMG 2
RS Hospital de Clinicas de Porto Alegre - UFRGS 3
Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre 1
R Hospital Universitario Gaffrée e Guinle - UNIRIO 1
Instituto Fernandes Figueira - Fiocruz 2
Hospital das Clinicas da Faculdade de Ciéncias Médicas - UNICAMP 2
sp Hospital das Clinicas da Faculdade de Medicina de Ribeirdo Preto - USP 4
Hospital das Clinicas da Faculdade de Medicina - USP 5
Escola Paulista de Medicina / Universidade Federal de Sao Paulo 2
Total 27

Fonte: Paginas de internet das instituicdes

V.1.5 — Formacéo Médica

A opcgado pela Atencdo Basica, priorizando as doengas mais
comuns, se reflete nas diretrizes curriculares do curso de Medicina, aprovadas em
2014, pelo Ministério da Educacgao, que estabelece que a formagao médica devera
“dar centralidade para o ensino da ateng&o basica organizado e coordenado pela

area de Medicina de Familia e Comunidade [...]".

Dessa forma, aquilo que é ensinado aos alunos de graduagéo nos
cursos de Medicina também reflete essa opg¢ao pelas doencas de maior
prevaléncia. Em consequéncia, os futuros médicos ndo aprendem praticamente

nada sobre doencgas genéticas.
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E, se a atencdo primaria é porta de entrada preferencial do Sistema
Unico de Saude (SUS), e o médico generalista tem a fungdo de gate-keeper, sendo
o responsavel pelo encaminhamento das pessoas para os niveis de atengao
secundaria e terciaria, o desconhecimento sobre doengas raras causa atraso no
diagnéstico, exames desnecessarios, encaminhamentos equivocados e sofrimento

para o paciente.

Em relacdo aos programas de residéncia médica, a Comissao
Nacional de Residéncia Médica estabelece que o ensino de Genética Médica é
obrigatorio apenas na residéncia em Neurologia Pediatrica, sendo opcional para

Hematologia, Ortopedia e Pediatria.

Contudo, cabe recordar o relato da Dra. JEANIA CHRISTIELIS
DAMASCENO DE SOUZA, em audiéncia publica realizada em 23 de novembro de
2021, de que mesmo sendo neurologista pediatrica, ndo recebeu nenhuma

formacéo em erros inatos do metabolismo.

Portanto, mesmo quando o profissional da aten¢ao basica decide
encaminhar uma crianga com suspeita de doenca rara para um servico de
referéncia (atengcdo secundaria), la provavelmente vai encontrar um pediatra que
também tem pouco conhecimento sobre essas doencas, 0 que causa mais atraso
no diagndstico, mais encaminhamentos equivocados, mais exames desnecessarios

e mais sofrimento para o paciente.
V.2 — Politica Nacional de Atengao Integral as Pessoas com Doencgas Raras

V.2.1 — Doencas Raras

O marco da atengéo as doencgas raras foi a Portaria MS/GM n°
199, de 30 de janeiro de 2014, que instituiu a Politica Nacional de Atencé&o Integral

as Pessoas com Doencas Raras.

As doengas raras foram divididas em 2 eixos (Quadro 8):

doencas raras de origem genética e doencgas raras de origem nao genetica.

Essa classificagado é bastante sofrivel do ponto de vista cientifico,
pois como qualquer outro instrumento classificatério, deveria ser construida de

forma a ndo haver duvidas sobre em qual classe cada individuo deve ser incluido.
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A classificagao adotada pela Portaria MS/GM n°® 199, de 2014, traz

lacunas e ambiguidades, conforme relatado nas audiéncias publicas realizadas.

Quadro 8. Classificagao das doencgas raras na Portaria MS/GM n° 199, de 2014

Eixo | doengcas raras de origem | Eixo ll: doengas raras de origem n&o genética
genética

a) anomalias congénitas ou de a) infecciosas;

manifestacao tardia; b) inflamatdrias; e

b) deficiéncia intelectual; e c) autoimunes; e

c) erros inatos de metabolismo. d) outras doengas raras de causa ndo genética

Conforme mencionado pela Dra. CAROLINA PRANDO, do
Hospital Pequeno Principe de Curitiba (PR), ha mais de 460 diferentes
imunodeficiéncias congénitas, todas consideradas raras, mas que n&o se encaixam
em nenhum dos grupos definidos para os eixos | ou Il da classificagao instituida
pela Portaria MS/GM n° 199, de 2014.

Por outro lado, ha diversas sobreposi¢cdes, como por exemplo as
doengas reumatologicas que sao inflamatoérias e autoimunes ao mesmo tempo, e
erros inatos do metabolismo que podem cursar com deficiéncia intelectual (por
exemplo, a Doengca de Pompe) ou com deficiéncia intelectual e anomalias

congénitas (por exemplo, a Sindrome de Smith-Lemli-Opitz).

Além disso, a inclusdo de doengas infecciosas, ainda que raras
(por exemplo, raiva humana, hantavirose e febre maculosa), em uma politica
nacional onde 80% das doengas sdo de causa genética, a principio ndo traz

beneficios principalmente no que se refere a organizagao dos servigos de saude.

Da mesma forma, o grupo “outras doencas raras de causa nao
genética”, incluido pela Portaria MS/GM n° 981, de 21 de maio de 2014, nédo faz
nenhum sentido e geralmente ndo é mencionada, pois incluiria ainda em uma
mesma politica de saude publica doengas tdo diversas como a narcolepsia, a
cleptomania e o tumor estromal gastrointestinal, além de outros transtornos
psiquiatrico e neoplasias cuja frequéncia seja menor do que 65 pessoas afetadas
em cada 100.000 individuos.

V.2.2 — Servicos de Referéncia em Doencas Raras

Em relacdo a atencdo especializada em doengas raras, foram

criados pela Portaria MS/GM n° 199, de 2014, os Servicos de Referéncia em

55

Assinado eletronicamente pelo(a) Dep. Diego Garcia e outros
Para verificar as assinaturas, acesse https://infoleg-autenticidade-assinatura.camara.leg.br/CD214767151800

Apresentacdo: 08/12/2021 18:14 - CSSF

REL n.4/2021

*CD214767151800 =%



Doencas Raras. Atualmente, ha 18 servigos habilitados, distribuidos em apenas 12

unidades federativas (Quadro 9).

Quadro 9. Estabelecimentos habilitados como Servigo de Referéncia em Doengas Raras,
com indicacao da portaria de habilitacdo e da habilitagcdo concedida. Brasil, 2021.

. Portaria S
Local Estabelecimento MS/GM Habilitagao
Salvador Associagao de Pais e Amigos Excepcionais .
BA — APAE 2.086/18 | Eixol: 1-3
Salvador : : s Eixol: 1-3
BA Hospital Universitario Prof. Edgard Santos 1.237/19 Eixo II: 1 - 3
Recife Associagao de Assisténcia a Crianca 2 032/16 Eixol: 1e3
PE Deficiente AACD/PE ' Eixoll: 1-2
Fortaleza . . o - Eixol: 1-3
CE Hospital Universitario Walter Cantidio 3.166/19 Eixo II: 1 - 3
Fortaleza . . . Eixol: 1-3
CE Hospital Infantil Albert Sabin 3.166/19 Eixo Il 1 - 4
Brasilia . : i Eixol: 1-3
DE Hospital de Apoio de Brasilia 3.247/16 Eixo Il 16 3
Brasilia . . . Eixol: 1-3
DE Hospital Materno-Infantil de Brasilia 3.166/19 Eixo II: 1 - 3
Anapolis Associacao de Pais e Amigos dos 2 024/16 Eixol: 1-3
GO Excepcionais de Anapolis ’ Eixo II: 1
Santo André Ambulatdrio de Especialidade da Faculdade | 3.372/16 | Eixol: 1-3
SP de Medicina do ABC 1.004/20 | Eixo ll: 2-3
R'be'rgg Preto | {ospital de Clinicas de Ribeirdo Preto 3.166/19 | EixoI: 1-3
S. José Rio Preto Hospital de Base de Sao José do Rio Preto | 3.709/20 E!xo l:_1 -3
SP Eixoll: 1-3
Ca”é‘;,'”as Hospital de Clinicas da UNICAMP 3.166/19 | Eixol: 1 -3
Belotienzonte | Hospital Infantil Joao Paulo I 3.166/19 | Eixo I: 1 - 3
Vléosr'a Hospital Santa Casa de Vitoria 3.166/19 | Eixo I: 1
Rio deRJJa”e"o Instituto Fernandes Figueira - Fiocruz 3.123/16 | Eixol: 1 -3
Curitiba . . " Eixol: 1-3
PR Hospital Pequeno Principe de Curitiba 1.884/16 Eixo [l 1 -4
Floriandpolis : : ~ Eixol: 1-3
SC Hospital Infantil Joana de Gusmé&o 3.166/19 Eixo II: 1 - 3
Porto 19" | Hospital de Clinicas de Porto Alegre 3.253/16 | Eixo I: 1 - 3

Ndo ha nenhum Servico de Referéncia em Doengas Raras na

regiao Norte do pais, além dos estados de Maranh&o, Piaui, Rio Grande do Norte,

Paraiba, Alagoas, Sergipe, Mato Grosso e Mato Grosso do Sul.
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Dentre os Estados onde ha Servico de Referéncia em Doencas Raras,
Pernambuco, Goias, Espirito Santo e Minas Gerais nao atendem todos os tipos de
doencgas raras. Apenas 6 unidades federativas — Bahia, Ceard, Distrito Federal,
Sao Paulo, Santa Catarina e Parana — possuem Servigo de Referéncia em
Doencas Raras habilitados para atender todos os tipos de doencas raras previstas
na Portaria MS/GM n° 199, de 2014.

V.2.3 — Estruturacido das Redes de Atencdo a Saude para a Assisténcia as

Pessoas com Doencas Raras

A Portaria MS/GM n° 199, de 2014, estabelece que cabe as
Secretarias Municipais de Saude, com o apoio das Secretarias de Saude dos

Estados, organizar as agdes e servigos de atengéo para doengas raras.

O problema, como ja observado, € que em mais da metade dos
estados brasileiros ndo ha um Servigo de Referéncia em Doengas Raras, além de
que em 3 Estados sequer ha um médico especialista em Genética; e em outras 7
unidades ha apenas um unico médico com especializagdo em Genética, que

provavelmente ndo conseguira atender toda a demanda de seu proprio estado.

Mas o problema da estruturacdo das redes de assisténcia as
doencas raras nao se limita apenas as unidades federativas em que nio existem

servigos de referéncia.

Conforme relato da Dra. IDA VANESSA DOEDERLEIN
SCHWARTZ o servigo de referéncia em doencas raras do Hospital de Clinicas de
Porto Alegre (RS) tem um contrato com o municipio de Porto Alegre, segundo o
qual metade das vagas de primeira consulta sdo para este, e a outra metade é
destinada aos demais municipios do estado — assim, pode acontecer que Porto
Alegre, cuja populagao corresponde a 13% da populagcdo do Rio Grande do Sul,
tem direito a 50% das vagas para novas consultas. Em consequéncia, dentre os
2.000 pacientes na lista de espera, ndo ha ninguém da capital do estado — como se
houvesse uma dupla porta de entrada no SUS privilegiando os habitantes do

municipio onde se localiza o servigo de referéncia.

Assim, mesmo havendo um Servico de Referencia em Doencas
Raras no Rio Grande do Sul, ha uma fila de espera de mais de 2.000 pacientes,

que poderia ser melhor equanime se houvesse uma regulagéo nacional.
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Além disso, ¢é preciso ressaltar que as doencas raras,
principalmente as de causa genética, apresentam peculiaridades que nao permitem
a estruturacdo de redes de assisténcia a saude aos moldes de outras redes do
SUS.

Conforme mencionado pelo Dr. ANDRE LUIZ SANTOS PESSOA,
em audiéncia publica realiza neste ano, ha um cluster (aglomerado de casos em
determinada regiao geografica, muito maior do que o esperado pelo mero acaso)
no Ceara, com mais de 70 casos da sindrome SPOAN (do acrénimo em inglés:
“‘Spastic Paraplegia, Optic Atrophy and Neuropathy”) — ou seja, uma doenga
genética que é especifica de uma regido, provavelmente resultante de casamentos
consanguineos (entre membros, ainda que distantes, de uma mesma familia) e que

dificilmente ocorrera em outras regides do Brasil.

Ha outros clusters de doencgas raras (Quadro 10), ja mencionados

no relatoério dos trabalhos realizados em 2019.

Quadro 10 — Exemplos de doencas monogénicas em isolados geograficos no Brasil.

UF Regido Doenca

MA | llha dos Lengbis Albinismo

BA Sudeste da Bahia Acondrogenese tipo Grebbe
Monte Santo Mucopolissacaridose tipo VI (Maroteaux-Lamy)

M | Sudeste do Estado | Acheiropodia
G

CE | Tabuleiro do Norte | Doenca de Gaucher

Fonte: Modificado de Horovitz et al., 20125.

Por outro lado, ha doengas genéticas causadas por mutagdes
novas, que ocorrem ao acaso, podendo ocorrer em qualquer lugar do Brasil de
forma aleatéria. Esta pessoa pode nascer em um municipio pequeno, em um
estado que nao possui Servico de Referéncia em Doengas Raras, e sera
necessaria a interlocugao com servicos em outra unidade federativa para efetivar o

cuidado.

Este é o caso, por exemplo, dos casos da Doenga de Gaucher
encontrados em Tabuleiro do Norte, uma cidade de cerca de 30 mil habitantes do
interior do Ceara, cujos 7 casos diagnosticados se atribuem a presenca de um

unico ancestral comum portador do gene.

6 HOROVITZ, D.D.G.; FERRAZ, V.E.F.; DAIN, S. et al. Genetic services and testing in Brazil.
Journal of community genetics, v.4, n.3, p.355-375, 2012.
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Isso mostra que nao apenas a distribuicdo dos servicos de
assisténcia a doengas raras € desigual no Brasil, mas também as prevaléncias das

doencgas raras.

Assim, além de haver unidades federativas que ndo contam com
nenhum geneticista, ha também unidades federativas em que ha doencas
genéticas que nao existem em mais nenhum outro lugar, e que vado demandar
exames de alta complexidade que s poderao ser realizados em alguns poucos

laboratérios de pesquisa no Brasil.

O modelo de redes de atencgao divididas por unidades federativas
funciona bem em relacdo a doencas e servicos de saudes que estao distribuidos

de forma dispersa no territério nacional.

Mas havendo doengas que sé existe em algumas unidades

federativas e servigos especializados que também so6 existe em outras

Nessa mesma audiéncia publica, foi relatado que o Servigo de
Referéncia em Doencas Raras do Hospital Infantil Albert Sabin, por conta da
localizacdo geografica de Fortaleza (CE) atende muitos pacientes de municipios

préximos, mas localizados no Piaui e do Rio Grande do Norte.

De fato, tal distribuicdo dos servicos de assisténcia a doencas
raras, organizado conforme a divisao politico-administrativa do territério nacional,
parece pouco eficiente e aumenta a carga de sofrimento das pessoas com doencas

raras e seus familiares, em razdo das distancias a serem percorridas.

Se por um lado ha doencgas raras que necessitam de muito
acompanhamento, reabilitagdo, medicamentos, ha outras que tém necessidades
mais simples, como um acompanhamento periddico, que poderia, por exemplo, ser
feito com teleconsulta. Nesses casos, poderiamos evitar a necessidade de
transportes, longos, custosos, e que podem inclusive expor criangas e familiares a

outras doengas contagiosas.

7

Portanto, é preciso aprimorar o atual modelo de atengdo as
doencas raras, pois se ha uma doenga rara que existe em apenas um local do
Brasil, por exemplo, em Roraima, onde ndo ha geneticistas; e o local mais préximo
onde ha um especialista nessa doenga estd em outra unidade federativa, por
exemplo, no Distrito Federal; mas que vai necessitar um exame que so é realizado
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em alguns poucos laboratérios, por exemplo, um sequenciamento genético feito em
Sao Paulo; é necessario haver mecanismos institucionalizados, centralizados, para
garantir a referéncia e contrarreferéncia de maneira organizada desses pacientes,
respeitando as prioridades, e a coleta e transporte de amostras bioldégicas para

exames, sem depender exclusivamente de fatores contingentes.

Além disso, em razéo do territério de alguns estados, muitas vezes
€ mais facil procurar um servigo em um estado vizinho do que se dirigir a capital de
seu estado. Como os servigos de referéncia em doengas raras se concentram
praticamente nas capitais dos estados (sdo excegdes: Anapolis, em Goias; e
Ribeirdo Preto, Santo André, Sao José Rio Preto e Campinas, em Sao Paulo), se a
as linhas de cuidado forem elaboradas pelos estados, provavelmente todos os
municipios terdo como referéncia o servigo da capital do estado, mesmo sendo
mais préxima do de um estado vizinho — coisa que poderia ser melhorado se os

servigos de referéncia fossem de abrangéncia nacional.

Cabe aqui citar a informacédo fornecida pelo Dr. MARCOS
GUIMARAES ZUCCHETTI em audiéncia publica, que a APAE de Anapolis é

responsavel toda a regido Centro-Oeste do Brasil, com exceg¢do do Distrito Federal.

Essa informacédo mostra a grande disparidade de atendimento de
pacientes com doengas raras, em que pese o trabalho dos servigos de referéncia
em doencas raras do Hospital de Apoio de Brasilia e do Hospital Materno-Infantil
de Brasilia, que ndo se recusam a atender nenhum paciente qualquer que seja seu
estado de procedéncia, incluindo grande contingente de pacientes do entorno do

Distrito Federal, que do ponto de vista geografico, pertence ao Estado de Goias.

Como se vé no Quadro 11, para os Estados de Goias, Mato Grosso
e Mato Grosso do Sul ha 5 médicos geneticistas e 1 Servigo de Referéncia em
Doencas Raras para atender cerca de 13,6 milhdbes de pessoas; enquanto no
Distrito Federal ha o dobro de servigos de referéncia e o quadruplo de médicos

geneticistas para um quarto da populacéo.

Quadro 11. Projecédo aproximada da populagao do Distrito Federal e dos demais estados
da regiao Centro-Oeste, em 2021, em relagdo aos médicos geneticistas e servigcos de
referéncia em doencas raras.

GO, MT e
DF MS
Populagcao aproximada (milhdes de 3,1 13,6
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pessoas)
Servicos de referéncias em doencas raras 2 1
Pessoas por servicos de referéncias em

A 1,5 13,6
doencas raras (milhdes de pessoas)
Médicos geneticistas 20 5
Pessoas por medicos geneticistas (milhdes 0,2 2.7

de pessoas)

Ha ainda uma enorme disparidade geografica em relacdo a
necessidade de apoio para os pacientes e seus familiares que se deslocam para
avaliacdo ou internagao nos servigos de referéncia em doencas raras.

Figura 4. Mapa da regiao Centro-Oeste, com indicagao dos locais onde ha servigos
de referéncia em doencgas raras e as respectivas areas de abrangéncia.

B Areaatendida pela APAE de Anapolis
I Areaatendidapelo HMIB e HAB

Distrito Federal

> Anapolis

Enquanto os dois servicos de referéncia em doencas raras de
Brasilia atendem pacientes que se deslocam no maximo 80 km (distancia até os
limites geograficos do Distrito Federal), os pacientes residentes no Mato Grosso ou
Mato Grosso do Sul podem ter que se deslocar por mais de 1.000 km para chegar

a Anapolis (Figura 4).

O Dr. VICTOR FERRAZ ainda mencionou que ha encaminhamento
de pacientes de outras unidades federativas, via Central Nacional de Regulacéo da
Alta Complexidade (CNRAC), do Ministério da Saude. Contudo, ndo ha maiores
informacdes sobre a utilizacdo desse sistema para encaminhamento de pacientes
aos Servicos de Referéncias em Doencas Raras habilitados pelo Ministério da

Saude.
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V.3 - Financiamento

A Portaria MS/GM n° 199, de 2014, estabeleceu duas fontes de

financiamento: uma fixa e outra variavel.

A parcela fixa corresponde a um incentivo financeiro para custeio
das equipes profissionais dos Servicos de Referéncia em Doencgas Raras, no valor
de R$ 41.480,00 ao més, que “serdo utilizados exclusivamente nas acoes
necessarias ao funcionamento adequado dos Servigos de Referéncia em Doencgas

Raras’.

A parcela variavel corresponde aos valores pagos por
procedimento realizado, conforme o anexo Il da Portaria MS/GM n° 199, de 2014,

que incorporou diversos procedimentos ao SUS.

Cabe ainda ressaltar que os servicos de referéncia podem ainda
receber verbas de outras fontes, tais como Secretarias de Saude estaduais ou
municipais, Ministério da Educagdo (nos casos dos servicos de referéncia

vinculados a universidades federais), agéncias de fomento de pesquisa e outros.

V.3.1 — Parcela fixa

O incentivo fixo, pago mensalmente independente de haver ou
nao produgao, criou distorgdes, havendo servigos cujo incentivo financeiro de
custeio recebido em um unico més é maior do que o valor recebido pelos
procedimentos realizados (consultas, exames) de um ano inteiro, conforme
informacdes encaminhadas pelo Ministério da Saude a esta Subcomissao Especial

de Doencas Raras, em 2019.

Além disso, em audiéncia publica realizada neste ano, a Dra. IDA
VANESSA DOEDERLEIN SCHWARTZ relatou que os valores recebidos em razao
da Politica Nacional de Atengao Integral as Pessoas com Doengas Raras nao
chegam aos servigos de referéncia, ainda que o § 2° do art. 23 da Portaria GM/MS
n® 199, de 2014, do Ministério da Saude estabelece que o incentivo financeiro de
custeio mensal para as equipes profissionais dos estabelecimentos de saude
habilitados como Servigos de Referéncia em Doengas Raras devem ser utilizados
exclusivamente nas agdes necessarias ao funcionamento adequado desses
estabelecimentos.
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Contudo, salvo melhor juizo, ndo obriga que esses recursos sejam
acrescidos aqueles que ja eram destinados ao estabelecimento de saude antes de
sua habilitagdo como Servigco de Referéncia em Doengas Raras, podendo assim
haver apenas uma alteragao formal da origem orcamentaria dos valores para seu

custeio — 0 que pouco favorece esses servicos.

V.3.2 — Parcela variavel

Em relagdo a parcela paga por procedimento realizado, o
pagamento ocorre por meio de Autorizagao de Procedimento de Alta Complexidade
(APAC).

Explicando de forma bastante simplificada, a APAC é um
documento onde consta o procedimento realizado e informagdes sobre o prestador
e o paciente. O SUS possui uma lista bastante extensa de procedimentos, sendo
que para cada um ha um conjunto de informagdes incluindo sua descri¢ao, o valor

pago, em quais situagdes clinicas ele pode ser realizado, dentre outras.

Um exemplo bastante ilustrativo seria o da biopsia de colo

uterino:

Procedimento: 02.01.01.066-6 - Biopsia do colo uterino
Descrigao: consiste na retirada de fragmento(s) de area alterada do colo do utero,
ao exame clinico, com ou sem colposcopia, para exame histopatolégico. O
diagnostico de displasia leve, quando persistente, indica a bidépsia, de acordo com
a publicacdo nomenclatura brasileira para laudos cervicais e condutas
preconizadas (2006). O resultado do exame patolégico pode, em uma minoria de
casos, nao ser de malignidade.
Instrumento de Registro: BPA (Individualizado)
Sexo: Feminino
Idade Minima: 12 anos
Idade Maxima: 130 anos
Total Ambulatorial: R$ 18,33
CID [Classificagao Internacional de Doengas]:

C53.0 Neoplasia maligna do endocérvix

C53.1 Neoplasia maligna do exocérvix

C53.8 Neoplasia maligna do colo do utero com lesao invasiva
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C53.9 Neoplasia maligna do colo do utero, ndo especificado
D06.0 Carcinoma in situ do endocérvix

D06.1 Carcinoma in situ do exocérvix

D06.7 Carcinoma in situ de outras partes do colo do utero
D06.9 Carcinoma in situ do colo do utero, nao especificado
N87.0 Displasia cervical leve

N87.1 Displasia cervical moderada

N87.2 Displasia cervical grave, nao classificada em outra parte
N87.9 Displasia do colo do utero, ndo especificada

CBO [Classificagdo Brasileira de Ocupagdes]: 225250 Médico ginecologista e

obstetra

Nesse exemplo, O SUS paga R$ 18,33 por biopsia de colo do
utero. Contudo, sé serao aceitas os exames realizados em mulheres, com idade
acima de 12 anos, realizada por médico ginecologista-obstetra, e se o paciente
apresentar um dos seguintes diagnosticos (conforme o codigo da CID-10):
neoplasia maligna do endocérvix, neoplasia maligna do exocérvix, neoplasia
maligna do colo do utero com leséo invasiva, neoplasia maligna do colo do utero,
nao especificado, carcinoma in situ do endocérvix, carcinoma in situ do exocérvix,
carcinoma in situ de outras partes do colo do utero, carcinoma in situ do colo do
utero, nado especificado, displasia cervical leve, displasia cervical moderada,
displasia cervical grave nao classificada em outra parte, e displasia do colo do

utero nao especificada.

No caso das doencas raras, de modo semelhante, ha uma relagao

de doencgas que permitem a emissao da APAC.

Conforme as audiéncias publicas realizadas em 2021, ha um rol
extremamente reduzido de doencas que permite a emissdo da APAC no ambito da
no ambito da Politica Nacional de Atengao Integral as Doengas Raras, sendo que o

Ministério da Saude ja estaria trabalhando para a solu¢gdo desse problema.

Contudo, é preciso recordar que existe cerca de 6.000 a 8.000
doencgas raras, e especificar o cédigo de cada uma delas para um determinado

procedimento pode ser inviavel na pratica.
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Em relagdo a necessidade de reajustes dos valores pagos por
procedimentos, os palestrantes afirmaram a necessidade de atualiza-los. De fato,
como a maioria dos exames laboratoriais de alta tecnologia depende de reagentes
e insumos vindos do exterior, esta sujeito a variagcdo cambial. Em que pese haver
outros fatores que contribuem para a formacéo do preco desses produtos, o dolar a
época da publicagdo da Portaria MS/GM n° 199, de 30 de janeiro de 2014, era
negociado em torno de R$ 2,45; sendo que agora a cotagdo esta em torno de R$
5,50.

E preciso aqui ressaltar a fala do Dr. MARCOS ZUCCHETTI e do
Dr. VICTOR FERRAZ sobre a necessidade de haver uma rede de laboratérios em
genética clinica para a realizagcdo de exames mais sofisticados; sendo oportuno
também mencionar que conforme a Dra. GISELE DE LUCA e a Dra. LOUISE
LAPAGESSE, os exames da triagem neonatal de Santa Catarina s&o realizados no
Parana. Também cabe observar o comentario feito pelo Dr. VICTOR FERRAZ

sobre o custo menor no exterior para a realizagao de alguns exames genéticos.

De fato, o relatério dos trabalhos realizados em 2019 de
Subcomissdo de Doengas Raras ja havia concluido pela necessidade de haver
uma rede de nacional de laboratérios em genética clinica. Muitos exames em
genética clinica tém indicagdo bastante restrita, sendo mais eficiente para o
Sistema Unico de Saude a compra centralizada de insumos para a realizacéo do
exame em um unico laboratério para todo o Brasil ou eventualmente encaminhar

para um laboratério privado no Brasil ou ainda no exterior.

Outra informacgao relevante prestada pela Dra. DAFNE DAIN
GANDELMAN HOROVITZ se refere ao numero de atendimentos realizados pelo
Instituto Fernandes Figueira: em 2018, foram encaminhados para faturamento
1.384 atendimentos; em 2019, 1.512 atendimentos; e em 2020, 1.470

atendimentos.

Conforme verificado durante os trabalhos realizados em 2019 pela
Subcomissdo de Doencas Raras, havia valores zerados para os procedimentos de
primeira consulta referentes aos eixos | a lll das doengas raras de causa genética
em relagdo ao Instituto Fernandes Figueira, ndo sendo possivel aqui identificar o

motivo da auséncia total de repasse para esses procedimentos.
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Contudo, isso demonstra que o mecanismo de financiamento da

Politica Nacional de Atencgao Integral as Doengas Raras precisa ser aprimorado,
V.4 — Responsabilidades dos Servigos de Referéncia em Doengas Raras

A audiéncia publica realizada em 13 de julho de 2021, teve como
assunto recorrente a responsabilidade dos servicos habilitados nos termos da
Portaria GM/MS n° 199, de 2014, em relacido a assisténcia das pessoas com

doencgas raras.

A Portaria GM/MS n° 199, de 2014, afirma:

Considerando a Portaria n® 1.459/GM/MS, de 24 de junho de 2011,
que institui, no ambito do SUS, a Rede Cegonha;

Considerando a Portaria n°® 1.600/GM/MS, de 7 de julho de 2011,
que reformula a Politica Nacional de Atengao as Urgéncias e institui
a Rede de Atencgao as Urgéncias no SUS;

Considerando a Portaria n°® 2.488/GM/MS, de 21 de outubro de
2011, que aprova a Politica Nacional de Atencao Basica (PNAB),
estabelecendo a reviséo de diretrizes e normas para a organizagao
da Atencao Basica, para a Estratégia Saiude da Familia (ESF) e o
Programa de Agentes Comunitarios de Saude (PACS);

Considerando a Portaria n® 3.088/GM/MS, de 23 de dezembro de
2011, que institui a Rede de Atencao Psicossocial para pessoas
com sofrimento ou transtorno mental e com necessidades
decorrentes do uso de crack, alcool e outras drogas, no ambito do
SUS;

Considerando a Portaria n°® 533/GM/MS, de 28 de margo de 2012,
que estabelece o elenco de medicamentos e insumos da Relagao
Nacional de Medicamentos Essenciais (RENAME) no ambito do
SUS;

Considerando a Portaria n° 793/GM/MS, de 24 de abril de 2012,
que institui a Rede de Cuidados a Pessoa com Deficiéncia no
ambito do SUS;

Considerando a Portaria n° 841/GM/MS, de 2 de maio de 2012, que
publica a Relagao Nacional de Acgdes e Servigos de Saude
(RENASES) no ambito do SUS;

Considerando a Portaria n° 252/GM/MS, de 19 de fevereiro de
2013, que institui a Rede de Atengao a Saude das Pessoas com
Doencgas Cronicas no ambito do SUS;

Considerando a Portaria n° 963/GM/MS, de 27 de maio de 2013,
que redefine a Atengao Domiciliar no ambito do SUS;

Considerando a Portaria n® 1.554/GM/MS, de 30 de julho de 2013,
que dispde sobre as regras de financiamento e execugdo do
Componente Especializado da Assisténcia Farmacéutica no
ambito do SUS;

[..]
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Considerando a necessidade de auxiliar os gestores na regulacao
do acesso, controle e avaliacdo da assisténcia as pessoas com
doencgas raras no ambito do Sistema Unico de Saude (SUS),
resolve:

CAPITULO |
DAS DISPOSIGCOES GERAIS

Art. 1° Esta Portaria institui a Politica Nacional de Atencgéao Integral
as Pessoas com Doencgas Raras, aprova as Diretrizes para Atengao
Integral as Pessoas com Doencas Raras no dmbito do Sistema
Unico de Saude (SUS) e institui incentivos financeiros de custeio.

Art. 2° A Politica Nacional de Atengao Integral as Pessoas com
Doengas Raras tem abrangéncia transversal as redes tematicas
prioritarias do SUS, em especial a Rede de Atencao as Pessoas
com Doengas Crbnicas, Rede de Atencdo a Pessoa com
Deficiéncia, Rede de Urgéncia e Emergéncia, Rede de Atengao
Psicossocial e Rede Cegonha.

Fica bastante evidente que os servicos habilitados no ambito da
Politica Nacional de Atencao Integral as Pessoas com Doencgas Raras ndo sao
obrigados a fornecer medicamentos, realizar acompanhamento de rotina e atender

aos casos de urgéncia, dentre outras atividades.

A integralidade da atencédo as pessoas com doencgas raras se da
dentro do Sistema Unico de Saulde, utilizando as redes de atencdo a saude ja
estabelecidas — é exatamente por esse motivo, que é “transversal” as redes

tematicas prioritarias do SUS.

Entender de forma contraria significaria criar um sistema de saude
paralelo ao SUS, exclusivo para as doencas raras, formado pelos servigos de
atencao especializada e pelos servicos de referéncia em doengas raras — 0 que
violaria o art. 198 da Constituicdo federal, pois o sistema de saude no Brasil dever

ser unico.

Cabe aqui citar a assisténcia a saude indigena no Brasil, que
conforme a Lei n° 8.080, de 19 de setembro de 1990, modificado pela Lei n°® 9.836,
de 1999, que é considerado um subsistema, dentro do Sistema Unico de Satde, no

qual se insere sem criar uma estrutura paralela.
Afirma a Lei n° 8.080, de 1990:

Art. 19-B. E instituido um Subsistema de Atencdo a Saude
Indigena, componente do Sistema Unico de Saude — SUS,
criado e definido por esta Lei, e pela Lei no 8.142, de 28 de
dezembro de 1990, com o qual funcionara em perfeita
integracao.
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Art. 19-C. Cabera a Unido, com seus recursos proprios,
financiar o Subsistema de Atencéo a Saude Indigena.

Art. 19-G. O Subsistema de Atencdo a Saude Indigena devera
ser, como o SUS, descentralizado, hierarquizado e
regionalizado.

REL n.4/2021

§ 1° O Subsistema de que trata o caput deste artigo tera como
base os Distritos Sanitarios Especiais Indigenas.

Apresentacdo: 08/12/2021 18:14 - CSSF

§ 1°-A. A rede do SUS devera obrigatoriamente fazer o
registro e a notificagcdo da declaracdo de raga ou cor,
garantindo a identificacdo de todos os indigenas atendidos
nos sistemas publicos de saude. § 1°-B. A Unido devera
integrar os sistemas de informagao da rede do SUS com os
dados do Subsistema de Atencdo a Saude Indigena.

§ 1°-B. A Unido devera integrar os sistemas de informagao da
rede do SUS com os dados do Subsistema de Atencédo a
Saude Indigena.

§ 2° O SUS servira de retaguarda e referéncia ao Subsistema
de Atencdo a Saude Indigena, devendo, para isso, ocorrer
adaptagdes na estrutura e organizagdo do SUS nas regides
onde residem as populagdes indigenas, para propiciar essa
integragdo e o atendimento necessario em todos os niveis,
sem discriminagoes.

§ 30 As populagdes indigenas devem ter acesso garantido ao
SUS, em ambito local, regional e de centros especializados,
de acordo com suas necessidades, compreendendo a
atencao primaria, secundaria e terciaria a saude.

Art. 19-H. As populagdes indigenas terdo direito a participar
dos organismos colegiados de formulagdo, acompanhamento
e avaliagdo das politicas de saude, tais como o Conselho
Nacional de Saude e os Conselhos Estaduais e Municipais de
Saude, quando for o caso.

Dentro do que é especifico no cuidado com doencas raras,
principalmente no que se refere a diagnostico, aconselhamento genético e
tratamentos especificos (por exemplo: terapia de reposi¢do enzimatica, prescricdo
de dietas especificas, dentre outros), ndo ha como o servico habilitado se

desincumbir.
V.5 — O Programa Nacional de Triagem Neonatal

V.5.1 — Programas de base populacional para triagem de doencas

Explicando os aspectos técnico-cientificos de forma bastante

simplificada, a triagem (também chamada de “screening” ou “rastreamento”)

*CD214767151800 =%
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populacional € um procedimento que visa identificar na populagao pessoas doentes
ou em risco de desenvolver alguma doenca. A légica é que se essa pessoa for
diagnosticada ainda em estagios iniciais e receber tratamento adequado, a doenga

pode ser curada ou ter uma evolugao mais benigna.

O exemplo tipico é o cancer: é de conhecimento geral que o
cancer, quando diagnosticado precocemente, aumenta muito as chances de cura,
mas quando o diagnostico € tardio e a doenga ja se encontra disseminada, a
mortalidade é alta. Nesse sentido, ha diversos programas de triagem populacional
no Sistema Unico de Saude para identificacdo precoce de casos de cancer, por
exemplo, mamografia para detec¢do precoce de cancer de mama; ou o exame de

Papanicolaou para diagnodstico precoce do cancer de colo uterino.

Contudo, se a pessoa com teste de triagem positivo nao recebe o

tratamento adequado, todo o investimento na triagem tera sido perdido.

V.5.2 — Critérios para escolha de doencas

Classicamente, a literatura cientifica menciona os critérios da
Organizagdo Mundial da Saude (World Health Organization — OMS/WHO)
propostos por Wilson e Jungner (1968), que sdo considerados referéncia para um

programa de triagem populacional para qualquer doenga. Sao eles:

1. A condicdo procurada deve ser um problema de saude
importante.

2. Deve haver um tratamento aceitavel para pacientes com a
doencga reconhecida.

3. Instalagdes para diagndstico e tratamento devem estar
disponiveis.

4. Deve ser reconhecivel na doenga um estagio latente ou
sintomatico inicial.

5. Deve haver um teste ou exame adequado.
6. O teste deve ser aceitavel para a populacéo.

7. A histéria natural da doenca, incluindo o desenvolvimento de
doencga latente para doenca declarada, deve ser adequadamente
compreendida.

7 WILSON, J.M.G., JUNGNER, G. Principles and practice of screening for disease. Geneva: WHO;
1968. Disponivel em: http://apps.who.int/iris/bitstream/handle/10665/37650/WHO_PHP_34.pdf?

sequence=17.
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8. Deve haver uma politica acordada sobre quem tratar como
pacientes.

9. O custo da descoberta de casos (incluindo diagnéstico e
tratamento de pacientes diagnosticados) deve ser economicamente
equilibrado em relacdo a possiveis despesas com cuidados
meédicos como um todo.

10. A descoberta de casos deve ser um processo continuo e nao
um projeto “de uma vez por todas”.

Os itens 2, 4 e 7 dizem respeito a critérios predominante médicos.
No item 4, quando se fala em “deve ser reconhecivel na doenga um estagio latente
ou sintomatico inicial”, significa que a doenca deve apresentar um estagio em que
ainda nao se desenvolveu completamente, quando o tratamento precoce poderia
bloquear sua evolucdo. No item 7, “histéria natural da doenca” se refere ao
conhecimento de como a doenga sem tratamento evoluiria; € o conhecimento da
passagem da fase de laténcia para a doenga manifesta se refere a possibilidade de
intervencdo nesta transigcdo. O item 2 se refere justamente a existéncia deste
tratamento a ser instituido nessas fases iniciais da doencga, bloqueando a

manifestacédo de sinais e sintomas mais graves.

Os itens 1, 3, 8, 9 e 10 dizem respeito a caracteristicas do sistema
de saude publica. O item 1 se refere a importancia/prioridade que determinada
doenca recebe das autoridades sanitarias. O item 3 se refere a existéncia de
infraestrutura para diagnéstico e tratamento. O item 8 se refere a protocolos
clinicos e diretrizes de tratamentos. O item 9 se refere a aspectos econdmicos. O
item 10 afirma que a triagem deve ser um processo continuo e sistematico — ou

seja, uma politica de saude publica.

A propria OMS/WHO? assinala que ha alguns problemas nos
critérios de Wilson e Jungner, pois sdo vagos, por exemplo, ndo caracteriza o que

seria um “problema de saude importante”.

Quando se fala em triagem neonatal, praticamente se remete ao
teste do pezinho, em razédo da sua grande importancia. Contudo, atualmente estao

incluidos no Programa Nacional de Triagem Neonatal:

I) Exames Laboratoriais (Teste do Pezinho)

a. hemoglobinopatias;

8 ANDERMANN, A. et al. Op. cit.
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fenilcetonuria;
hipotireoidismo;

fibrose cistica;

deficiéncia de biotinidase;

hiperplasia adrenal congénita;

@ = o oo T

toxoplasmose congénita.
Il) Exames clinicos:
a. teste do olhinho: diagndstico precoce de catarata congénita,
retinoblastoma e outras doencgas;
b. teste do coragdozinho: diagnodstico precoce de cardiopatias
congénitas;
c. teste da orelhinha: diagnostico precoce de surdez;
d. teste da linguinha: diagnostico: diagndstico precoce do encurtamento

do frénulo lingual.

Em relagdo a triagem neonatal para toxoplasmose congénita, é
preciso observar que durante o acompanhamento pré-natal de toda gestante ja
seria realizado a triagem sorologica para essa doenga — ou seja, esta se fazendo o

exame no recém-nascido porque muitas vezes nao foi feito na gestante.

Isso denota falha na assisténcia pré-natal no ambito do SUS, cuja
consequéncia foi bem demonstrada no relatério dos trabalhos de 2019 da
Subcomisséo de Doengas Raras, ao registrar que a principal causa de mortalidade
infantii no Brasil ainda & por afec¢gbes originadas no periodo pré-natal —
prematuridade e infecgbes neonatais — que sao consideradas causas evitaveis de

Obito infantil.

V.5.3-ALein®14.154, de 26 de maio de 2021

Dois fatos supervenientes a instalacdo desta Subcomisséo
Especial para Tratar de Doengas Raras, com foco no Programa de Triagem

Neonatal sdo de extrema importancia e precisam ser analisados.

O primeiro foi a aprovagao da Lei n° 14.154, de 26 de maio de
2021, que ampliou o teste do pezinho para mais de 50 doencas que podem

comprometer o desenvolvimento do recém-nascido.
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Do ponto de vista histérico, ha mais de 10 anos, que se tenta a
ampliagdo do Programa Nacional de Triagem Neonatal, pelo menos desde o PL n°

484, de 2011, que ja previa o teste do pezinho expandido no SUS.

Foram necessarias quase 3 legislaturas para que um dos quase 40

REL n.4/2021

projetos de lei que tramitaram ou ainda estdo em tramitagdo conseguisse ser

Apresentacdo: 08/12/2021 18:14 - CSSF

aprovado na Camara dos Deputados e no Senado Federal, para em seguida ser

sancionado pelo Presidente da Republica.

A Lei n° 14.154, de 26 de maio de 2021, estabeleceu a ampliagao
do teste do pezinho para incluir galactosemias, aminoacidopatias, disturbios do
ciclo da ureia, disturbios da beta-oxidagdo dos acidos graxos, doencgas
lisossOmicas, imunodeficiéncias primarias e a atrofia muscular espinhal, a ser
realizado em 5 etapas, mas nao especificou cronograma ou prazo para

implementacao das etapas de ampliacdo do teste do pezinho.

Oficialmente, todas as unidades federativas ja realizam os exames
de triagem da etapa I, embora nas audiéncias publicas realizadas em 2019 durante
os trabalhos da Subcomissdo de Doencas Raras tenha sido constatado que em

varios estados estavam enfrentando dificuldades para a realizagdo dos exames.

Cabe ressaltar que as acidemias organicas (também denominadas
“acidurias organicas”) nao foram contempladas na Lei n° 14.154, de 2021, mas
preenchem os critérios da Organizacdo Mundial da Saude — ainda referéncia no
assunto — para sua inclusdo em um programa de triagem de base populacional,
uma vez que o diagndstico precoce permitiria iniciar o tratamento adequado de

modo a impedir a progressao da doenca e evitar sequelas.

Etapa | Etapa ll Etapa lll Etapa IV Etapa V
= Fenilcetonuria e outras  |= Galactosemias; = Doencas =Imunodeficiéncias |=Atrofia
hiperfenilalaninemias; = Aminoacidopatias lisossbmica |primarias muscula
= Hipotireoidismo . ;S hal
congenito; , = Disturbios do ciclo '
= Doenca falciforme e da ureia;
outras L
hemoglobinopatias; ) Dlsturplos 9a
= Fibrose cistica; beta-oxidagao dos

' acidos graxos.
= Hiperplasia adrenal
congénita;
= Deficiéncia de
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biotinidase;

= Toxoplasmose
congénita.

V.5.4 — O Projeto de Lei n® 7.374, de 2014

O segundo fato de extrema importancia, foi a aprovagéo do Projeto
de Lei n° 7.374, de 2014, na Comissao de Seguridade Social e Familia. Apensados

a este estao outros 14 projetos de lei, todos relacionados a triagem neonatal.

Apos ampla discussdo, foi possivel aprovar um substitutivo
incluindo as acidemias organicas na etapa 2 da ampliacdo do teste do pezinho,
prevista na Lei n® 14.154, de 2021, sanando esta lacuna e completando assim a
implementagdo da triagem neonatal ampliada no ambito do Sistema Unico de

Saude.

Em relacdo aos exames clinicos, ha um quadro bastante diverso.
Dentre aqueles preconizados pelo Programa Nacional de Triagem Neonatal, o
exame denominado “emissdes otoacusticas evocadas” (“teste da orelhinha”) e a
avaliacdo do frénulo lingual do recém-nascido (“teste da linguinha”) ja sao
garantidos em todo o Brasil, conforme preveem as Leis n® 12.303, de 2 de agosto
de 2010 e Lei n° 13.002, de 20 de junho de 2014, respectivamente.

O “teste do reflexo vermelho”, mais conhecido como teste do
olhinho, ndo tem previsdo legal, constando apenas em portaria do Ministério da
Saude®, que institui diretrizes para a organizagdo da atencgao integral e humanizada

a mulher e ao recém-nascido no alojamento conjunto.

Do ponto de vista legislativo, esta Comissao de Seguridade
Social e Familia aprovou, em 2017, o Projeto de Lei n° 4.090, de 2015, que
estabelece a obrigatoriedade do teste do reflexo vermelho em todos os recém-
nascidos. Este projeto de lei, sujeita a apreciagdo conclusiva pelas Comissoes,
encontra-se atualmente na Comissdao de Financas e Tributagdo aguardando

parecer.

9 Portaria MS/GM n° 2.068, de 21 de outubro de 2016.
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Com a aprovacédo do Projeto de Lei n° 7.374, de 2014, na

Comisséo de Seguridade Social e Familia, a garantia do “teste do reflexo vermelho

avanga em sua tramitagao por outra frente.

Também a oximetria de pulso, mais conhecido como “teste do
coragaozinho”, para triagem de cardiopatia congénita critica, ndo tem previsao

legal, constando apenas em portaria do Ministério da Saude™.

Do ponto de vista legislativo, havia o PL 2.818, de 2011, que
inicialmente previa a realizagdo da oximetria de pulso em todos os recém-nascidos,

mas durante a sua tramitacdo, a mencao a este exame foi suprimida.

Assim, uma vez que o exame é completamente inofensivo,
menos até que o teste do pezinho, e sem custos para o SUS, foi incluido no
substitutivo ao Projeto de Lei n° 7.374, de 2014.

10 Portaria MS/SCTIE n° 20, de 10 de junho de 2014 e Nota Técnica n° 7/2018-
CGSCAM/DAPES/SAS/MS
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VI - CONCLUSOES E RECOMENDAGOES

As informacbes contidas nesse relatorio permitem-nos concluir que:

1. Nas ultimas décadas, a atengao a saude no Brasil teve como objetivo reduzir
as causas mais frequentes de mortalidade e morbidade. Contudo, o modelo de
saude publica direcionado as doengas mais comuns é logicamente contrario as

doencgas mais raras.

2. O sucesso nas medidas adotadas provocou uma alteracdo no perfil
epidemiolégico da mortalidade infantil, com redugdo proporcional da mortalidade
por doencas preveniveis, € aumento proporcional das causas “nao-preveniveis”,
dentre elas as anomalias congénitas de causa genética, que tendem a ser em
alguns anos a principal causa de mortalidade infantil no Brasil, como consequéncia
inexoravel da melhora das condi¢cdes de saude da populagao, tal qual ocorreu em

paises mais desenvolvidos.

3. Ha falta de profissionais de saude e servicos especializados para atencao de
doengas raras, sem possibilidades de resolugdo a curto e meédio prazo. A
especializagdo de médicos em genética ndo acompanhou a necessidade crescente
e previsivel de mao de obra especializada para esse novo cenario epidemioldgico
de elevagao proporcional na prevaléncia de doengas genéticas, aumento nos
custos de tratamento e a consequente necessidade de racionalizagdo da

assisténcia a fim de aumentar a eficiéncia do sistema.

4. A formacdo académica do médico generalista em relacdo as doengas
genéticas é bastante deficiente, ndo fazendo parte do curriculo de graduacéo em
Medicina, nem na residéncia médica em Medicina da Familia e Comunitaria, sendo

apenas opcional na residéncia em Pediatria.

5. Considerando que o médico generalista € o responsavel pela atengao
primaria, e o pediatra € o responsavel pela atengdo secundaria, € nem um nem
outro tem conhecimento de doencgas raras de causa genética, ndo é sem surpresa
a ocorréncia de atraso no diagndéstico, encaminhamentos equivocados, exames

desnecessarios e sofrimento para o paciente.
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6. A atual Politica Nacional de Atengao Integral as Pessoas com Doencgas Raras
precisa ser aperfeicoada para lidar com essa atual situagao, pois nao foi suficiente
ainda para organizar as redes de atengdo em doengas raras, principalmente em

razao da falta de médicos especializados em doencas genéticas.

7. Atualmente ha 18 servigos habilitados como Servigos de Referéncia em
Doencas Raras distribuidos em apenas 12 unidades federativas. Nao ha nenhum
Servico de Referéncia em Doengas Raras nos estados da regido Norte do pais e
nas demais regides, nos estados de Maranhao, Piaui, Rio Grande do Norte,

Paraiba, Alagoas, Sergipe, Mato Grosso e Mato Grosso do Sul.

8. A distribuicdo dos pontos de atengdo e bastante desigual, mais concentrado
em algumas regides, e as proprias doengas genéticas, por sua natureza, também
podem se apresentar concentradas em um determinado local, dificultando ainda

mais a elaboracao de linhas de cuidado.

9. Ha duas fontes principais de financiamento dos Servicos de Referéncia em
Doengas Raras: (i) uma parcela fixa a titulo de incentivo financeiro, para custeio
das equipes profissionais dos Servicos de Referéncia em Doencgas Raras, no valor
de R$ 41.480,00 ao més e, (ii) uma parcela variavel, correspondente aos valores

pagos por procedimento realizado.

10. O modelo de financiamento precisa ser aperfeicoado, pois ha Servigos de
Referéncia em Doengas Raras que recebem mais com o incentivo financeiro fixo
em 1 més, do que com todos os procedimentos realizados em um ano. Além disso,
para a grande maioria das doencgas raras, ndo ha possibilidade de recebimentos
dos procedimentos executados no ambito da Politica Nacional de Atencgao Integral

as Pessoas com Doencgas Raras.

11. Existe uma grande inseguranga juridica em relagdo a responsabilidade
assumida pelos servicos de saude que requerem sua habilitacdo como Servigo de
Referéncia em Doencas Raras, havendo casos de decisbes da Judiciario

mandando o servigo arcar com todos os custos da atencgao.

12. Durante os trabalhos em 2021 desta Subcomissdo Especial de Doencas
Raras, foi publicada a Lei n® 14.154, de 2021, ampliando o rol de doengas que
devem fazer parte do Programa Nacional de Triagem Neonatal, sendo que o

substitutivo apresentado ao Projeto de Lei n® 7.374, de 2014, na Comissao de
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Seguridade Social e Familia, prevé a inclusdo das doengas que nao foram
incluidas na lei supracitada, de forma a garantir a realizagdo do “teste do pezinho

ampliado” no SUS.

13. Ha necessidade de atualizacdo da legislacdo vigente sobre o Programa
Nacional de Triagem Neonatal, pois nem a Portaria MS/GM n° 822, de 2001, que
instituiu o Programa Nacional de Triagem Neonatal, nem a Portaria de
Consolidagao n° 5, de 2017, que consolida as normas sobre as agdes € 0s servigos
de saude do Sistema Unico de Saude, sequer foram atualizadas para incluir da
triagem neonatal para hiperplasia adrenal congénita e deficiéncia de biotinidase,
incluidos no Programa Nacional de Triagem Neonatal pela Portaria n°® 2.829, de 14
de dezembro de 2012.

14. Ha necessidade de reorganizar o sistema, pois ha uma Politica Nacional de
Atencdo Integral as Pessoas com Doengas Raras e um Programa Nacional de

Triagem Neonatal com extensa sobreposicéo de fungdes.

15. Considerando os avancgos legislativos ja havidos, que terdo custo significativo
para o Sistema Unico de Salde, torna-se agora fundamental a adequacdo da
Politica Nacional de Atencdo Integral as Pessoas com Doencas Raras, para
promover o cuidado adequado das criangas com resultado positivo na triagem
neonatal, sob pena de todo o dinheiro despendido na ampliacdo do teste do

pezinho ser perdido.

16. Ha a necessidade de organizar uma rede nacional de laboratérios em
genética, e sobre a ampliagéo do teste do pezinho, foram unénimes em afirmar que
houve um avango, mas é preciso garantir as criangas com resultado positivo o

tratamento adequando e tempestivo.

17. Por fim, foi mencionada a realizagdo de um convénio entre instituigbes de
diferentes unidades federativas para a realizagcdo de exames genéticos,
demonstrando que a formacao de arranjos interinstitucionais bastante importantes
para o SUS, mas que extrapolam os limites geograficos e as competéncias dos
gestores locais do SUS, indicando que talvez fosse mais adequado que o gestor
nacional do SUS coordene essas iniciativas. Foi mencionada a Central Nacional de

Regulacédo da Alta Complexidade (CNRAC), do Ministério da Saude, cujo trabalho
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poderia ser utilizado para regular a referéncia e contrarreferéncia da atencéo as

doencas raras no Brasil.

Nesse sentido, esta Subcomissdo de Doencas Raras recomenda:

1. Propor a criagdo de um subsistema de atengédo as doengas genéticas, dentro
do Sistema Unico de Saude, coordenado e financiado pelo Ministério da Saude,

abarcando tanto a triagem neonatal quanto a assisténcia integral as doencgas raras;

2. Sugerir ao Ministério da Saude aprimorar as linhas de cuidado, a referéncia e

contrarreferéncia no caso de doencas raras;

3. Sugerir ao Ministério da Saude a discussado sobre formas de aprimorar o
financiamento a Politica Nacional de Atencéo Integral as Pessoas com Doencgas

Raras;

4. Sugerir ao Ministério da Saude a atualizagdo da legislagdo vigente sobre o

Programa Nacional de Triagem Neonatal;

5.  Sugerir ao Ministério da Educagéo a alteracdo das diretrizes curriculares dos
cursos de Medicina, e dos programas de residéncia médica em Medicina da
Familia e Comunitaria e em Pediatria a fim de incluir a disciplina de genética

meédica como obrigatoria;

6. Sugerir ao Ministério da Educacgéo e ao Ministério da Saude a implementagao

de um programa de incentivo para a especializagdo em Genética Médica;

7.  Sugerir aos Parlamentares desta Casa o apoio para a aprovagao do Projeto
de Lei n°® 7.374, de 2014, que prevé a inclusdao das as acidemias organicas
(também denominadas “acidurias organicas”) — um grupo de erros inatos do
metabolismo — que ndo foram contempladas na Lei n° 14.154, de 2021, mas
preenchem os critérios da Organizagao Mundial da Saude para sua inclusdao em
um programa de triagem de base populacional, uma vez que o diagndstico precoce
permite iniciar o tratamento adequado de modo a impedir a progresséo da doenga

e evitar sequelas.
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Sala da Comissao, em 08 de dezembro de 2021.

REL n.4/2021

DEPUTADO DIEGO GARCIA
RELATOR

Apresentacdo: 08/12/2021 18:14 - CSSF

Dep. Lucas Redecker -
PSDB/RS

Dep.Aline Gurgel —
Republicanos/AP

Dep.David Soares —
Democratas/SP

Dep.Eduardo da Fonte — PP/PE

Dep. Dr. Zacharias Calil -
Democratas/GO

Dep. Diego Garcia -
Podemos/PR
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ANEXO | - PLANO DE TRABALHO

I - INTRODUGAO

Partindo da recapitulacdo dos trabalhos realizados em 2019, pela
Subcomissado Especial de Doencas Raras, da Comissdo de Seguridade Social e
Familia, da Camara dos Deputados, decidiu-se como ponto central dos trabalhos

em 2021 o Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN).

Nao se trata apenas do exame em si, de definir quais doencas
serao incluidas no PNTN, mas de todas as questbes pertinentes a sua fungao

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 néao

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

Portanto, nada adiantaria apenas obrigar por lei a inclusdo de
determinadas doencas no PNTN, se o resultado s6 sai quando a crianga ja
apresenta sinais evidentes da doenca, ou se diante de um resultado positivo, a
crianga nao for localizada ou ndo conseguir o tratamento adequado. Seria apenas
mais um gasto de recursos publicos se impacto significativo na condigdo de saude

da populacéo.

Il - OBJETIVOS

O objetivo dos trabalhos da Subcomisséo Especial de Doencas
Raras em 2021 sera analisar e propor solu¢des para toda a cadeia de eventos da
triagem neonatal, que comega com (1) a realizagdo dos exames de triagem para
identificacédo das doengas cujo diagndstico precoce poderia evitar ou retardar sua
progressao, (2) a localizagao da crianga com resultado positivo e encaminhamento

para um servico de referéncia e o (3) inicio do tratamento precoce.
1.1 — Exames de triagem

Quando se fala em triagem neonatal, praticamente se remete ao

teste do pezinho, em razdo da sua grande importancia. Atualmente, € realizada a
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triagem para seis doengas (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
reavaliacdo 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 doengas isso seria vantajoso, tendo em vista
as capacidades preditivas do exame e a prevaléncia da doengca na populagao

brasileira.

Além disso, o PNTN compreende outros exames: o teste do
olhinho, do coracdozinho, da orelhinha e da linguinha. S&do exames clinicos
realizados por profissional de saude habilitado, sem 6énus para o SUS, que
permitem o diagnostico de anomalias congénitas, cujo rol também poderia ser

ampliado.

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

gestores e usudrios do Sistema Unico de Saude.
1.2 — Localizar e encaminhar a crianga com resultado positivo

A localizagdo da crianga, a realizacdo de exames confirmatérios
quando necessario € 0 encaminhamento para um servico de referéncia sao

questdes de natureza politica-administrativa.

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

atingir determinadas regides por via aérea ou fluvial.
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Além disso, ha a necessidade de analisar o atual modelo de

atencdo as doencas raras, a fim de identificar problemas e propor solugdes.
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 incorporagao 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 judicializagdo de demandas, e planos de saude devido as

obrigagdes para com esses pacientes.

Il - ACOES

Considerando os objetivos acima especificados torna-se
fundamental a escuta qualificada dos pacientes e das associacbes 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 relagdo ao direito a saude, garantido na

Constituicao.

Sera necessario ainda ouvir os gestores do SUS — principalmente o
Ministério da Saude — e os prestadores de servigo sobre suas dificuldades,

limitacbes 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 solugéo dos problemas.

Para a consecugédo dos objetivos esta Subcomissdo de Doencgas

raras promovera reunides internas, audiéncias publicas, reunides técnicas e
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seminarios. As datas para a realizagdo dessas atividades serdo fixadas
posteriormente de acordo com a agenda da Comissdo de Seguridade Social e

Familia e da Camara dos Deputados.

Em razao dos objetivos apresentados, tendo em vista a fungao
precipua desta Casa legislativa de elaborar leis, sera realizado um levantamento
dos projetos de lei em tramitagc&o relacionados ao tema das doencas raras, a fim de
aperfeigoa-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 Doencgas Raras. Definigdo | Subcomissdo de Doengas Raras em 2019
de objetivos e metas.
Solicitacao de informacdes as
Mai | associacbes de doentes e | ® Levantamento das proposigbes em
familiares. tramitacdo na Céamara dos Deputados
referentes a doencas raras

= Plano de trabalho

» Envio de oficios as associagbes de
doentes e familiares

Audiéncias publicas e Relatorio parcial das atividades

Jun o .
reunioes técnicas
Jul Audiéncias publicas e | » Relatoério parcial das atividades
reunides técnicas
Ao Audiéncias publicas e | = Relatoério parcial das atividades
99 | reunides técnicas
Set Audiéncias publicas e | = Relatério parcial das atividades
reunides técnicas
Out Consolidagao das | = Minuta de Relatério Final
informacgoes.
Discussdo da minuta de | = Relatorio Final
relatério final da
Nov _
Subcomissdo de Doencgas
Raras

Dez | Apresentacédo do relatorio | = Execugdo das propostas contidas no
final dos trabalhos para
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apreciacéo pela Comissao de
Seguridade Social e Familia,
da Camara dos Deputados.

Relatorio Final

ANEXO Il — Relatério da Visita Técnica a Servigo de Referéncia em Doencas

Raras da APAE de Anapolis (GO)
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auditorio, onde concederam uma entrevista coletiva a imprensa loca
que os questionaram sobre diversos pontos, como: interiocucdo com ¢
Ministério da Saude, orcamento para as doencgas raras, tabela do SUS.

Os deputados enfatizaram a necessidade de ampliar o namero de
geneticistas para diagnostico das doencas raras nas criangas, dz
implementacdo de politicas puoblicas para tal diagnéstico, ¢
desenvolvimento de medicamentos para doengas raras no Brasil, comr
supervisao da ANVISA, facilitando o acesso dos pacientes, além dc
diagnodstico precoce do teste do pezinho.
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Encerrada a coletiva, o Presidente da APAE, Vander Licio Barbosa,
convidou todos os presentes para uma apresentacdo sobre a APAE,
momento em que agraciou os parlamentares com certificados de
agradecimento.

Assinado eletronicamente pelo(a) Dep. Diego Garcia e outros
Para verificar as assinaturas, acesse https://infoleg-autenticidade-assinatura.camara.leg.br/CD214767151800

86

Apresentacdo: 08/12/2021 18:14 - CSSF

REL n.4/2021

*CD214767151800 =%



Apos a apresentacado, iniciou-se uma vista aos diversos setores onde
sao prestados os servicos de reabilitacdo fisica, auditiva, visual e
intelectual, incluindo os de exames laboratoriais.

IV -ENCERRAMENTO
As 13h15, encerrou-se a visita técnica.
Este & o Relatorio.

Brasilia, 19/11/2021.

Dep. Lucas Redecker (PSDB/RS) - Presidente da Subcomissao
Dep. Diego Garcia (PODE/PR) — Relator
Dep. Dr. Zacharias Calil (DEM/GO) — Membro

Rubens Gomes Cameiro Filho — Secretario Executivo da Comissao
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ANEXO Ill - Proposicgoes

lll.1 — Projeto de Lei: Altera a Lei n° 8.069, de 13 de julho de 1990, que dispde
sobre o Estatuto da Crianca e do Adolescente, para dispor sobre a
reponsabilidade pela realizagao do teste do pezinho.

PROJETO DE LEI N° , DE 2021

(Da COMISSAO DE SEGURIDADE SOCIAL E FAMILIA)

Altera a Lei n® 8.069, de 13 de julho de
1990, que dispde sobre o Estatuto da Crianca e
do Adolescente, para dispor sobre a
reponsabilidade pela realizagdo do teste do
pezinho.

O Congresso Nacional decreta:

Art. 1° Esta lei altera a Lei n° 8.069, de 13 de julho de 1990, que
dispbe sobre o Estatuto da Crianca e do Adolescente, para dispor sobre a

reponsabilidade pela realizacao do teste do pezinho.

Art. 2° O art. 229 da Lei n° 8.069, de 13 de julho de 1990, passa a
vigorar com a seguinte redacao:
“‘Art. 229. Deixar o médico, enfermeiro ou dirigente de
estabelecimento de atengdo a saude de gestante de
identificar corretamente o neonato e a parturiente, por ocasiao

do parto; bem como deixar o gestor do Sistema Unico de
Saude de proceder aos exames referidos no art. 10 desta Lei:

Pena - detencdo de seis meses a dois anos.
Paragrafo unico. Se o crime é culposo:
Pena - detencao de dois a seis meses, ou multa. (NR)”

Art. 3° Esta lei entra em vigor na data de sua publicagao
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JUSTIFICAGAO

O objetivo desta lei € corrigir uma falha de redacé&o presente no
Estatuto da Crianga e do Adolescente (ECA) em relagéo a responsabilidade pela

realizagao do teste do pezinho.

Inicialmente, cabe ressaltar a importancia do teste do pezinho
como meétodo eficaz para diagnéstico precoce de erros inatos do metabolismo que
ao nascimento nao apresentam alteragdes no recém-nascido e podem passar
despercebidas, mas que se nao diagnosticas e tratadas a tempo podem causar

sequelas graves e irreversiveis.

Por esse motivo, o art. 10 do ECA estabelece algumas obrigagdes
dos hospitais e demais estabelecimentos de atencdo a saude de gestantes,
publicos e particulares, dentre os quais se inclui a realizacdo de “exames visando
ao diagnostico e terapéutica de anormalidades no metabolismo do recém-nascido,

bem como prestar orientagao aos pais”.

O art. 229 do ECA estabelece a pena de detengao de seis meses a
dois anos ao médico, enfermeiro ou dirigente de estabelecimento de atengao a

saude de gestante que deixar de proceder aos exames referidos no art. 10.

Contudo, a realizagdo do teste do pezinho cabe aos gestores do
Sistema Unico de Salide. Ao médico ou enfermeiro cabe tdo somente a coleta do

material.

Portanto, entendemos que n&o é correto responsabilizar o
profissional de saude pela ndo realizacdo do teste do pezinho, pois quem detém as

condigbes para determinar ou n&o sua realizagéo é o gestor do SUS.

Face ao exposto, peco a meus nobres Pares o apoio para a

aprovacao deste projeto de lei.

Sala das Sessoes, em de de 2021.

Deputado DR. LUIZ ANTONIO TEIXEIRA JR.
Presidente
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ANEXO Ill - Proposicgoes

lll.2 — Projeto de Lei: Altera a Lei n° 11.605, de 5 de dezembro de 2007, e a Lei
n° 8.069, de 13 de julho de 1990, para dispor sobre agdes de conscientizagao
do teste do pezinho.

PROJETO DE LEI N° , DE 2021
(Da COMISSAO DE SEGURIDADE SOCIAL E FAMILIA)

Altera a Lei n°® 11.605, de 5 de dezembro
de 2007, e a Lei n° 8.069, de 13 de julho de
1990, para dispor sobre agbes de
conscientizagéo do teste do pezinho

O Congresso Nacional decreta:

Art. 1° Esta lei altera a Lei n® 11.605, de 5 de dezembro de 2007,
que “Institui o Dia Nacional do Teste do Pezinho a ser comemorado no dia 6 de
junho de cada ano”, e a Lei n° 8.069, de 13 de julho de 1990, que dispde sobre o
Estatuto da Crianga e do Adolescente, para dispor sobre agdes de conscientizagcao
a serem realizadas pelo poder publico para orientar a sociedade sobre a

importancia dos exames de triagem neonatal.

Art. 2° A Lei n® 11.605, de 5 de dezembro de 2007, passa a vigorar

acrescido do seguinte art. 1°-A:

“Art. 1°-A Fica instituido a campanha “Junho Lilas”, a ser
realizada todos os anos durante o més de junho, para a
conscientizagao sobre a importancia do Teste do Pezinho.

§ 1° Durante a més de junho, o poder publico realizara
campanha de conscientizacdo da populacdo sobre o
significado e a importéancia deste exame, incluindo:

I- agdes educativas para toda a sociedade sobre:
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a) a importadncia do teste do pezinho para diagnostico
precoce de doengas que podem passar despercebidas,
mas que se nao diagnosticas e tratadas a tempo podem
causar sequelas graves e irreversiveis;

b) o direito de toda crianga e o dever do poder publico de
realizar o teste do pezinho;

C) quais exames sao realizados;

d) como e quando deve ser colhido;

e) como saber se seu filho colheu o exame;

f) como proceder caso seu filho ndo tenha colhido o exame,
por ter ocorrido parto domiciliar ou qualquer outro motivo;

g) qual o tempo maximo para aguardar os resultados dos
exames, e como proceder caso O prazo tenha sido
ultrapassado;

h) o que fazer se a crianga for convocada;
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II- acbes de educacido continuada e capacitacdo para os
profissionais de saude, ressaltando de:

a) verificar na primeira consulta de puericultura o resultado
do teste do pezinho, principalmente em casos de parto
domiciliar;

b) prioridade na avaliagéo da crianga e rapidez para instituir o
tratamento inicial adequado para as criangas com resultado
positivo, conforme protocolos clinicos e diretrizes
terapéuticas do Ministério da Saude;

lll- agbes de conscientizacdo dos gestores dos sistemas de
saude sobre:

a) a necessidade de agilidade no fluxo de informagdes,
visando celeridade para nova coleta nos casos duvidosos;

b) publicacdo de linhas de cuidado para cada doenga ou
grupo de doengas do teste do pezinho, para rapido
encaminhamento dos casos positivos;

c) notificacdo de casos com resultado confirmado;

§ 2° As informacbes de que trata esta lei poderdo ser
disponibilizadas por meio de:

I- palestras, eventos ou mengao em mensagens ou discursos
ao publico;

[I- material educativo em formato digital ou impresso;

lll- publicagdo de conteudo informativo nas paginas de
internet e redes sociais dos o6rgaos e estabelecimentos de

salde vinculados ao Sistema Unico de Salde, sendo
autorizada a divulgacdo do conteudo por pessoas ou
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entidades da sociedade civil que deseje participar das agdes
de conscientizagao;

IV- iluminagcdo ou decoragao de espagos com a cor lilas
durante o més do junho. (NR)”

Art. 4° Esta lei entra em vigor na data de sua publicagao

JUSTIFICACAO

O objetivo deste projeto de lei € propor agdes de conscientizagéo

sobre o teste do pezinho.

A Lei n°® 11.605, de 5 de dezembro de 2007, estabeleceu o “Dia
Nacional do Teste do Pezinho”, a ser comemorado no dia 6 de junho de cada ano,
com o fim de informar a populagao os objetivos do Programa Nacional de Triagem

Neonatal.

Contudo, por falta de detalhamento nessa lei e de um decreto
regulamentador, ndo ha previsdo de como isso ocorreria, quais as informagdes sao
de extrema importancia para a sociedade, como proceder diante de situagdes

possiveis, dentre outras.

A importancia do teste do pezinho decorre de possibilitar o
diagnéstico precoce de doengas que séo de dificil diagndstico no recém-nascido,
pois inicialmente sdo assintomaticas, mas que se nao tratadas precocemente

podem acusar sequelas neuroldgicas severas e irreversiveis.

Além dessa informacao, é necessario orientar a sociedade de que
0 exame € um direito de toda crianca no Brasil por determinacdo do Estatuto da
Crianca e do Adolescente e realizado gratuitamente pelo Sistema Unico de Saude,

incluindo todo o acompanhamento e tratamento se houver necessidade.

Quando ha um resultado inconclusivo ou positivo, a familia deve
ser imediatamente convocada para confirmagdo diagndstica ou tratamento,
devendo comparecer ao local indicado com a maior brevidade possivel — dai a
importancia de manter endereco e telefone de contato atualizados para nao haver

perda tempo.
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Por fim, & preciso também os profissionais de saude devem ser
sensibilizados em relagcao a importancia desse exame e da prioridade que deve ser

dada ao caso.

Com esta proposi¢cao, esperamos colaborar com a divulgagao do

REL n.4/2021

teste do pezinho, ressaltando sua importancia para todas as criancas.

Apresentacdo: 08/12/2021 18:14 - CSSF

Face ao exposto, peco a meus nobres Pares o apoio para a

aprovacgao deste projeto de lei.

Sala das Sessodes, em de de 2021.

Deputado DR. LUIZ ANTONIO TEIXEIRA JR.
Presidente
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ANEXO Ill - Proposicgoes

.3 — Projeto de Lei: Altera a Lei n° 8.080, de 19 de setembro de 1990, que
“Dispoe sobre as condigcées para a promogao, protecao e recuperagao da
saude, a organizagao e o funcionamento dos servigos correspondentes e da
outras providéncias”, para instituir o Subsistema de Atencdao as Doencgas
Raras no ambito do Sistema Unico de Saude.

PROJETO DE LEI N° , DE 2021
(Da COMISSAO DE SEGURIDADE SOCIAL E FAMILIA)

Altera a Lei n® 8.080, de 19 de setembro de
1990, para instituir o Subsistema de Atencgao as
Doengas Raras, no ambito do Sistema Unico de
Saude.

O Congresso Nacional decreta:

Art. 1° Esta Lei altera a Lei n° 8.080, de 19 de setembro de 1990,
que “Dispbe sobre as condigbes para a promogao, protecdo e recuperagdo da
saude, a organizacao e o funcionamento dos servigos correspondentes e da outras
providéncias”, para instituir o Subsistema de Atencao as Doencas Raras, no ambito

do Sistema Unico de Saude.

Art. 2° O art. 3° da Lei n°® 8.080, de 19 de setembro de 1990, passa
a vigorar com a seguinte redacao:

§ 1° As acgbes e servigos de saude, incluindo a assisténcia
farmacéutica, deverao ter como prioridade a preservagao da
vida diante de doencgas ou agravos a saude;

§ 2° Subsidiariamente, dizem respeito também a saude as
acdes que, por forca do disposto no artigo anterior, se
destinam a garantir as pessoas e a coletividade condi¢des de
bem-estar fisico, mental e social (NR)”

Art. 3° O art. 7°, da Lei n° 8.080, de 19 de setembro de 1990, passa
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a vigorar com a seguinte redagao:
A, 70 e ————
IV — igualdade no acesso as agdes e servigos publicos de
saude, sem preconceitos ou privilégios de qualquer espécie;
VII — utilizagdo da equidade aplicada a epidemiologia para o
estabelecimento de prioridades, a alocagdo de recursos e a
orientagao programatica;
................................................................................... (NR)”

REL n.4/2021
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Art. 4° O art. 16, da Lei n° 8.080, de 19 de setembro de 1990,
passa a vigorar acrescido do seguinte inc. XX:

XX - formular, financiar, avaliar, e participar da execugao da
acgdes e servigos publicos de saude para o cuidado integral as
pessoas com doencgas raras.

VIl — utilizagdo da equidade aplicada a epidemiologia para o
estabelecimento de prioridades, a alocagao de recursos e a
orientacdo programatica;

Art. 5° O paragrafo unico do art. 19-O, da Lei n° 8.080, de 19 de
setembro de 1990, passa a vigorar com a seguinte redacao:

“AM. 19-0 s
Paragrafo unico. Em havendo alternativas terapéuticas
disponiveis para igual situagao, os medicamentos ou
produtos de que trata o caput deste artigo serdo avaliados
quanto a sua eficacia, segurancga, efetividade e custo-
efetividade para as diferentes fases evolutivas da doenga ou
do agravo a saude de que trata o protocolo. (NR)”

Art. 6° O art. 19-P, da Lei n° 8.080, de 19 de setembro de 1990,
passa a vigorar acrescido dos seguintes §§ 1° e 2°:

“AM. 1P o

§ 1° No caso de doengas raras, a dispensagdo de
medicamentos e de outros produtos de interesse a saude sera
realizada a partir de prescricdio médica por profissional
especialista na area, conforme registro no respectivo
Conselho Regional de Medicina, fundamentado em evidéncias
cientificas disponiveis na literatura especializada.

*CD214767151800 =%
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§ 2° Na hipotese do paragrafo anterior, responde o médico
pelos danos causados ao Sistema Unico de Saude,
independente do resultado alcangado, nos casos de:

| — prescricado de medicagao ou produto de interesse a saude
ainda em fase de pesquisa ou nao autorizado pela autoridade
sanitaria competente;

Il — fraude;

Il — conflitos de interesses relevantes em relacdo a empresa
que detenha patente, produtora ou distribuidora do
medicamento ou produto de interesse a saude (NR)”

REL n.4/2021
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Art. 7° O inc. Il, do § 2° do art. 19-Q, da Lei n° 8.080, de 19 de
setembro de 1990, passa a vigorar com a seguinte redagéao:

A 19-Q

Il — a avaliagcdo econdmica comparativa dos beneficios e dos
custos em relacdo as tecnologias disponiveis para igual
situacao, inclusive no que se refere aos atendimentos
domiciliar, ambulatorial ou hospitalar, quando cabivel. (NR)”

Art. 8° O art. 19-U, da Lei n° 8.080, de 19 de setembro de 1990,
passa a vigorar acrescido do seguinte paragrafo unico:

“AE. 19-U o
Paragrafo uUnico. No caso de doengas raras, a
responsabilidade  financeira pelo  fornecimento  de
medicamentos, dietas especificas para erros inatos do
metabolismo e outros produtos de interesse para a saude ou
servigos de que trata este capitulo sera da Unido. (NR)”

Art. 9° O § 5° do art. 32, da Lei n° 8.080, de 19 de setembro de
1990, passa a vigorar com a seguinte redacéo:

Il — As atividades de pesquisa e desenvolvimento cientifico e
tecnolégico em saude terao como objetivo a obtencao de
conhecimentos necessarios ao aprimoramento do
Sistema Unico de Saude, conforme diretrizes definidas
pelos seus gestores e serdo cofinanciadas pelo proprio
SUS, pelas universidades e pelo orcamento fiscal, além de
recursos de instituicbes de fomento e financiamento ou de
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origem externa e receita propria das instituicbes executoras
(NR)”

Art. 10 O art. 7 °, da Lei n® 8.080, de 19 de setembro de 1990,
passa a vigorar com a seguinte redagao:
A, 70 e ——————
IV — igualdade no acesso as agdes e servigos publicos de
saude, sem preconceitos ou privilégios de qualquer espécie;
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VIl — utilizagdo da equidade aplicada a epidemiologia para o
estabelecimento de prioridades, a alocagao de recursos € a
orientagao programatica;
................................................................................... (NR)”

Art. 11 A Lei n° 8.080, de 19 de setembro de 1990, passa a vigorar
acrescida do seguinte capitulo IX:
“CAPITULO IX
DO SUBSISTEMA DE ATENCAO AS DOENCAS RARAS

Art. 19-V O Subsistema de Atencdo as Doencas Raras no
ambito do SUS compreende um conjunto articulado politicas
publicas, ac¢des planejadas e de pontos de atencdo
dedicados, ainda que n&o exclusivamente, ao cuidado integral
as pessoas com doencas raras,

§ 1° Considera-se “doenca rara” para fins do disposto nesta
Lei aquelas que cumulativamente:

| - afetam até 65 pessoas em cada 100.000 individuos, ou
seja, 1,3 pessoas para cada 2.000 individuos; e

Il - seja de etiologia provavelmente ou comprovadamente
genética ou que tenha como base fisiopatoldgica principal
fendbmenos autoimunes.

§ 2° Sdo de notificagdo compulséria todos os casos de
doenca rara no Brasil, incluindo identificagdo completa e
diagndstico o mais especifico possivel.

§ 3° As informacgdes relacionadas as pessoas com doengas
raras sao consideradas “informacao pessoal sensivel’, serdo
centralizadas pela direcdo nacional do Sistema Unico da
Saude, somente podendo ser utilizadas na forma prevista em
lei.
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Art. 19-W Compete & direcdo nacional do Sistema Unico da
Saude, no dmbito do Subsistema de Ateng¢do as Doencas
Raras:

| - implantar e coordenar a rede de nacional de servigos
especializados em doengas raras, de diferentes densidades
tecnologicas, e organizar a referéncia e contrarreferéncia dos
casos atendidos;
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Il - implantar e coordenar a rede de laboratérios para a
realizacéo de exames genéticos ou de alta complexidade para
doencas raras;

Il — coordenar e avaliar a realizagdao de exames de triagem
neonatal para deteccdo precoce de doencas raras que sem
tratamento tempestivo podem causar sequelas graves ou
obito da pessoa.

Art. 19-X Cabera a Unido, com seus recursos proprios,
financiar o Subsistema de Atencao as Doencas Raras,

§ 1° A aquisicdo de medicamentos e de outros produtos de
interesse a saude necessarios ao cuidado de pessoas com
doencgas raras sera realizada de forma centralizada pela
diregdo nacional do Sistema Unico da Saude.

§ 2° As diregbes estaduais, distritais e municipais do Sistema
Unico da Saude poderdo elaborar e utilizar protocolos
clinicos, diretrizes terapéuticas e linhas de cuidado préprios,
sendo responsavel pelos custos daquilo que diferir do
preconizado pela diregdo nacional do Sistema Unico da
Saude.

§ 3° E vedada a transferéncia de recursos para custear
despesas correntes ou pagamento de pessoal.

§ 4° O pagamento de procedimentos autorizados sera
acrescido de 5,0%, quando o diagndstico que justifica o
procedimento for de doenca rara. (NR)”

Art. 12 Esta lei entra em vigor apos decorridos 180 dias de sua

publicacao oficial.

JUSTIFICAGAO

O objetivo deste projeto de lei é criar um subsistema para

assisténcia a doencas raras dentro do Sistema Unico de Satde.
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O relatério final da Subcomissdo Especial de Doencas Raras
verificou que atualmente, seguindo o atual modelo de ateng&o as doengas raras, €
praticamente impossivel garantir a assisténcia a saude para todos os 13 milhdes de

brasileiros, com alguma doenca rara.

A Subcomissao Especial de Doengas Raras, criada no ambito da
Comissao de Seguridade Social e Familia, da Camara dos Deputados, identificou

uma série de “gargalos” no atual modelo de assisténcia a saude.

Nas ultimas décadas a atencdo a saude no Brasil teve como
objetivo reduzir as causas mais frequentes de mortalidade e morbidade. O sucesso
nas medidas adotadas, contudo, provocou uma alteragao no perfil epidemioldgico
da mortalidade infantil, com reducédo proporcional da mortalidade por doengas
preveniveis, e aumento proporcional das causas ditas “n&o evitaveis™: as doencas

geneticas (malformagdes congénitas, deformidades e anomalias cromossémicas).

Hoje, as doengas genéticas ja sdo a segunda maior causa de
mortalidade infantil (figura 1), ultrapassando as mortes por doengas infecciosas e
parasitarias e por doengas do aparelho respiratorio, estando atras apenas das
afecgdes originadas no periodo perinatal.

Figura 1. Evolugédo temporal do numero de ébitos em criangas menores de 1 ano
de idade, das seis principais causas de o6bito infantil, Brasil (1980-2017).
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=== XVI|.Malf cong deformid e
anomalias cromossdmicas

1
oo acriayu

rm ex clin e laborat

Fonte: Ministério da Saude.

E, fatalmente, com a melhora do acompanhamento pré-natal, as
anomalias congénitas serdo a principal causa de mortalidade infantil, como ja é o
observado em paises desenvolvidos (figura 2).
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Figura 2. Taxa de mortalidade infantil para as 10 maiores causas de 6bitos infantis
em 2017. Estados Unidos da América, 2016 e 2017.
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Fonte: CDC Centers for Disease Control and Prevention.

Cumpre notar que a opgado do SUS por um modelo de atencao
centrado na Atencao Basica, priorizando as doengas mais prevalentes/comuns, é
logicamente contraria a priorizagdo das doengas mais raras. E que, além de “néo
evitaveis”, as doencas genéticas em geral demandam cuidado por toda a vida da

pessoa e, nao raro, exames e terapias de alto custo.

Portanto, ha um cenario de (1) aumento proporcional da
mortalidade infantil por doengas genéticas; (2) aumento desproporcional nos custos
de exames e tratamentos, com a consequente necessidade de racionalizagao da
assisténcia a fim de aumentar a eficiéncia do sistema; e (3) um sistema de saude
configurado para assistir as doengas mais prevalentes em detrimento das mais

raras.

A opcao pela Atencdo Basica, priorizando as doencas mais
comuns, se reflete nas diretrizes curriculares do curso de Medicina, aprovadas em
2014, pelo Ministério da Educacao, que estabelece que a formagao médica devera
“dar centralidade para o ensino da atengéo basica organizado e coordenado pela

area de Medicina de Familia e Comunidade [...]".

Em consequéncia, ndo ha previsdo de conteudo relacionado as
doengas genéticas durante o curso de graduagdo em Medicina, e os futuros

médicos generalistas ndo aprendem praticamente nada sobre essas doengas. E,
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se a atengdo primaria € porta de entrada preferencial do SUS, e o médico
generalista tem a fungao de gate-keeper, sendo responsavel pelo encaminhamento
dos pacientes para os niveis de atengao secundario e terciario, o0 desconhecimento
sobre doencas genéticas causa atraso no diagndstico, exames desnecessarios,

encaminhamentos equivocados e sofrimento para o paciente.

Ja em relagdo aos programas de Residéncia Médica, a
Comissado Nacional de Residéncia Médica estabelece que o ensino de Genética
Meédica € obrigatorio apenas para Neurologia Pediatrica, e apenas opcional para

Hematologia, Ortopedia e Pediatria.

Portanto, mesmo quando o profissional da Atencdo Basica
(atencao primaria) decide encaminhar uma crianga com suspeita de doenga
genética para um servico de referéncia (atengdo secundaria), la provavelmente vai
encontrar um pediatra que também ndo tem nenhum conhecimento sobre essas
doencas, 0 que causa mais encaminhamentos equivocados, mais atraso no

diagnéstico, mais exames desnecessarios e mais sofrimento para o paciente.

Além disso, a formacao de médicos especialistas em Genética ndo
acompanhou a necessidade de mao de obra especializada para esse novo cenario

epidemioldgico.

Segundo o Conselho Federal de Medicina, a Genética Médica ¢é a
especialidade com o menor numero de meédicos no Brasil, havendo apenas 288

profissionais (0,1% do total de médicos).

Isso equivale a 0,1 médico geneticista por 100 mil habitantes,

quando o recomendado ¢ 1,0 médico geneticista por 100 mil habitantes™.

Vale lembrar que como outras especialidades médicas, ha uma
grande disparidade regional, sendo que em Amapa, Rondbnia, Roraima e
Tocantins nao ha nenhum médico especialista em Genética Médica, e outros 6
Estados (Acre, Amapa, Maranhao, Piaui e Mato Grosso) contam com apenas um

unico médico com especializagao em Genética Médica (Quadro 1).

11 EUROPEAN UNION OF MEDICAL SPECIALISTS. Training requirements for the specialty of

medical genetics - European standards of postgraduate medical specialist training. [s/d]. Disponivel

em: https://www.uems.eu/ _data/assets/pdf file/0007/47518/ETR_Clinical-Genetics_approved.pdf.
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Quadro 1. Numero de médicos com titulo de especialista em Genética Médica, por
UF, 2021

Regi&o UF Médicos | Regido UF Meg'°°
AC 1 AL 5
AM 1 BA 12
— CE 6
PA 2 MA 1
orte o 1 Nordeste PB 3
PE 6
Pl 2
Subtotal 5 RN 1
DF 20 SE 1
Centro- GO 3 Subtotal 37
Oeste MT 1 MG 30
MS 2 Sudeste ES 6
Subtotal 26 RJ 30
PR 14 SP 88
Sul RS 43 Subtotal 154
SC 6 BRASIL Total 288
Subtotal 66

Fonte: Conselho Federal de Medicina.

Em relacdo aos programas de Residéncia Médica, segundo a
Sociedade Brasileira de Genética Médica e Gendmica'?, ha hoje no Brasil 11
servigos de residéncia médica em Genética, sendo disponibilizadas ao todo 27
vagas por ano (Quadro 2). Considerando o déficit de 1.900 profissionais, seriam

necessarios 66 anos para sanar essa lacuna.

Quadro 2. Vagas de Residéncia Médica, por instituicdo de ensino, 2021

UF Institui¢ao Vagas
BA | Hospital Universitario Professor Edgard Santos - UFBA 3
DF | Escola Superior de Ciéncias da Saude - SES/DF 2
g" Hospital das Clinicas - UFMG 2
RS Hospital de Clinicas de Porto Alegre - UFRGS 3
Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre 1
R Hospital Universitario Gaffrée e Guinle - UNIRIO 1
Instituto Fernandes Figueira - Fiocruz 2
Hospital das Clinicas da Faculdade de Ciéncias Médicas - UNICAMP 2
sp Hospital das Clinicas da Faculdade de Medicina de Ribeirdo Preto - USP 4
Hospital das Clinicas da Faculdade de Medicina - USP 5
Escola Paulista de Medicina / Universidade Federal de Sdo Paulo 2
Total 27

Fonte: Paginas de internet das instituicdes

12 Sociedade Brasileira de Genética Meédica e Gendmica. [s/d]. Disponivel em:

https://www.sbgm.org.br/educacao/residencia-medica.
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Comparando-se o0os quadros 1 e 2, observa-se
claramente que apenas nos Estados onde ha programas de Residéncia Médica em
atividade ha mais de 10 médicos especialistas em Genética Médica, pois como se
sabe, um dos fatores determinantes para a fixacdo do profissional & haver

condi¢cdes adequadas de trabalho.

Considerando a transicao epidemiolégica em curso, a falta
generalizada de profissionais com especializagcao na area, e a pequena capacidade
de formar médicos especialistas por ano, € provavel que no futuro proximo a
atencdo as doengas raras entre em colapso, pois em alguns Estados ndo ha
sequer um unico médico com especializagdo em Genética, e em toda a regiao
Norte do Brasil ha apenas 5 médicos geneticistas, para atender a populagao de 7

Estados — cerca de 58 milhdes de pessoas.

Assim, ndo adianta deixar a cargo dos desses Estado pactuarem a
assisténcia as doengas raras, pois certamente ndo conseguirdo, como estabelece a
Portaria n° 199, de 30 de janeiro de 2014, que instituiu a Politica Nacional de

Atencao Integral as Pessoas com Doencgas Raras.

E preciso que o Ministério da Salude organize a referéncia e
contrarreferéncia de pacientes com doencgas raras, conforme a prioridade de cada

caso.

E preciso considerar ainda a questdo do tratamento para doencas
raras. Nos ultimos anos temos visto na imprensa a noticia que o SUS foi obrigado a
pagar pelo medicamento mais caro do mundo para uma crianga com atrofia
muscular espinhal — uma doenga rara, congénita, de causa genética. Esse

medicamento custa cerca de R$ 13.000.000,00, por paciente.

E preciso considerar que uma crianga com uma doenca genética
pode nascer em qualquer municipio do Brasil, inclusive em um de menor porte,

cujo orgamento inteiro da saude € menor que o custo desse tratamento.

E necessario ainda haver uma rede de laboratério para realizagéo
de exames genéticos de alta complexidade. Talvez ndo seja economicamente
viavel criar um laboratério por Estado, mas em uma rede integrada de laboratorios
poderia ser pactuado que cada unidade seja responsavel por um grupo de

doencgas, atuando o Ministério da Saude para controlar o fluxo de exames, fazendo
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a compra centralizada de insumos e reagentes, e inclusive, nos casos em que for
economicamente mais vantajoso (por exemplo, no caso de uma doenga ultrarrara,
com um unico caso no Brasil), encaminhar a amostra para um laboratério no

exterior fazer o exame.

Por fim, cabe mencionar que existe uma grande sobreposigéo entre
a Politica Nacional de Atencado Integral as Pessoas com Doengas Raras e o
Programa Nacional de Triagem Neonatal, que esta em curso a ampliagao do teste
do pezinho, e que fatalmente aparecerao varios casos que antes ndo eram

diagnosticados.

Portanto, em razdo das caracteristicas extremamente peculiares

das doencas raras, é preciso uma reformulagdo no modelo de assistencial.

Face ao exposto, peco a meus nobres Pares o apoio para a

aprovagao deste projeto de lei.

Sala das Sessoes, em de de 2021.

Deputado DR. LUIZ ANTONIO TEIXEIRA JR.
Presidente
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ANEXO Ill - Proposicgoes

lll.4 — Projeto de Lei: Altera a Lei n° 7.853, de 24 de outubro de 1989, que
“Dispoe sobre o apoio as pessoas portadoras de deficiéncia, sua integracao
social, sobre a Coordenadoria Nacional para Integragdo da Pessoa Portadora
de Deficiéncia - Corde, institui a tutela jurisdicional de interesses coletivos ou
difusos dessas pessoas, disciplina a atuagcao do Ministério Publico, define
crimes, e da outras providéncias” para incluir informagoées sobre doencgas
raras nos censos demograficos.

PROJETO DE LEI N° , DE 2021
(Da COMISSAO DE SEGURIDADE SOCIAL E FAMILIA)

Altera a Lei n° 7.853, de 24 de outubro de
1989, para incluir informagdes sobre doengas
raras nos censos demograficos

O Congresso Nacional decreta:

Art. 1° Esta Lei altera a Lei n° 7.853, de 24 de outubro de 1989, que
“Dispbe sobre o0 apoio as pessoas portadoras de deficiéncia, sua integragéo social,
sobre a Coordenadoria Nacional para Integragdo da Pessoa Portadora de
Deficiéncia - Corde, institui a tutela jurisdicional de interesses coletivos ou difusos
dessas pessoas, disciplina a atuacdo do Ministério Publico, define crimes, e da
outras providéncias” para incluir informagdes sobre doengas raras nos censos

demograficos.

Art. 2° O paragrafo unico, do art. 17, da Lei n° 7.853, de 24 de

outubro de 1989, passa a vigorar com a seguinte redagao:

Paragrafo unico. Os censos demograficos incluirdo as
especificidades inerentes ao transtorno do espectro autista,
em consonancia com o § 2° do art. 1° da Lei n°® 12.764, de 27
de dezembro de 2012; e as doengas raras.
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Art. 4° Esta lei entra em vigor na data de sua publicagao

JUSTIFICACAO

O objetivo deste projeto de lei é incluir informagdes sobre as

doencgas raras nos censos demograficos.

O relatério final da Subcomissdo Especial de Doencas Raras
verificou que ha uma enorme lacuna em informacdes as pessoas com doencgas

raras, nao sendo possivel saber com certeza nem quantas pessoas sao.

Usualmente, considera-se haver cerca de 13 milhdes de
brasileiros, com alguma doencga rara, mas este valor trata-se de uma estimativa

feita a partir de dados de prevaléncias em outros locais.

Nao ha também informacdes dessas pessoas com doencgas raras
sobre deficiéncia e necessidade de auxilio para realizacdo de atividades da vida
diaria, mobilidade, impacto socioecondmico, acesso a servigos de saude, dentre

outros.

Essas informagdes demograficas e socioecondmica em relagao as
doencgas raras é de suma importancia para a elaboragdo de politicas publicas,
principalmente na area de saude, tendo em vista a quantidade extremamente
reduzida de médicos com especializagdo em doengas genéticas, havendo menos

de 300 médicos para atender a demanda de todo o pais.

Por fim, é preciso também ressaltar a importancia de dar voz a
essas pessoas, de elas poderem contar suas dificuldades e seus problemas
diarios, e que essas informagdes cheguem as esferas responsaveis pela

elaboragao de politicas sociais, assistenciais e de saude.

Face ao exposto, peco a meus nobres Pares o apoio para a

aprovacao deste projeto de lei.

Sala das Sessoes, em de de 2021.
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Deputado DR. LUIZ ANTONIO TEIXEIRA JR.
Presidente
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ANEXO Ill - Proposicgoes

ll.5 — Indicagdo: Sugere medidas, no ambito do Ministério da Educacao, para
aprimorar o cuidado de pessoas com doencgas raras no Sistema Unico de
Saude - SUS, conforme relatério final da Subcomissao Especial de Doencgas
Raras, da Comissao de Seguridade Social e Familia, da Camara dos
Deputados.

INDICACAO N° , DE 2020
(Da COMISSAO DE SEGURIDADE SOCIAL E FAMILIA)

Sugere medidas, no ambito do Ministério
da Educacgado, para aprimorar o cuidado de
pessoas com doencas raras no Sistema Unico
de Saude — SUS, conforme relatério final da
Subcomisséo Especial de Doencas Raras, da
Comisséo de Seguridade Social e Familia, da
Camara dos Deputados.

Excelentissimo Senhor Ministro da Educacéo,

A Subcomissao Especial de Doencas Raras foi criada no ambito da
Comissdo de Seguridade Social e Familia, da Cémara dos Deputados, com o
objetivo de propor medidas para aprimorar o cuidado de pessoas com doencgas

raras no Sistema Unico de Satide — SUS.

Nas ultimas décadas a atencdo a saude no Brasil teve como
objetivo reduzir as causas mais frequentes de mortalidade e morbidade. O sucesso
nas medidas adotadas, contudo, provocou uma alteragao no perfil epidemioldgico
da mortalidade infantil, com reducido proporcional da mortalidade por doencgas
preveniveis, e aumento proporcional das causas “ndo evitaveis”: as doencas

genéticas (malformagdes congénitas, deformidades e anomalias cromossémicas).

Hoje, as doencgas genéticas ja sdo a segunda maior causa de

mortalidade infantil (figura 1), ultrapassando as mortes por doencgas infecciosas e
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parasitarias e por doencas do aparelho respiratorio, estando atras apenas das

afecgdes originadas no periodo perinatal.

Figura 1. Evolugcado temporal do numero de ébitos em criangas menores de 1 ano

de idade, das seis principais causas de obito infantil, Brasil (1980-2017).
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Fonte: Ministério da Saude.

E, fatalmente, com a melhora do acompanhamento pré-natal, as

anomalias congénitas serdo a principal causa de mortalidade infantil, como ja é o

observado em paises desenvolvidos (figura 2).

Figura 2. Taxa de mortalidade infantil para as 10 maiores causas de 6bitos infantis

em 2017. Estados Unidos da América, 2016 e 2017.
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Fonte: CDC Centers for Disease Control and Prevention.
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Cumpre notar que a opgao do SUS por um modelo de atengao
centrado na Atencao Basica, priorizando as doengas mais prevalentes/comuns, é
logicamente contraria a priorizacdo das doengas mais raras. E que, além de “nao
evitaveis”, as doengas genéticas em geral demandam cuidado por toda a vida da

pessoa e, nao raro, exames e terapias de alto custo.

Portanto, ha um cenario de (1) aumento proporcional da
mortalidade infantil por doencgas genéticas; (2) aumento desproporcional nos custos
de exames e tratamentos, com a consequente necessidade de racionalizagao da
assisténcia a fim de aumentar a eficiéncia do sistema; e (3) um sistema de saude
configurado para assistir as doengas mais prevalentes em detrimento das mais

raras.

A opcao pela Atencdo Basica, priorizando as doencas mais
comuns, se reflete nas diretrizes curriculares do curso de Medicina, aprovadas em
2014, pelo Ministério da Educacgao, que estabelece que a formagao médica devera
“dar centralidade para o ensino da atengéo basica organizado e coordenado pela

area de Medicina de Familia e Comunidade [...]".

Em consequéncia, ndo ha previsdo de conteudo relacionado as
doengas genéticas durante o curso de graduagdo em Medicina, e os futuros
meédicos generalistas ndo aprendem praticamente nada sobre essas doengas. E,
se a atengdo primaria é porta de entrada preferencial do SUS, e o médico
generalista tem a fungao de gate-keeper, sendo responsavel pelo encaminhamento
dos pacientes para os niveis de atengao secundario e terciario, o desconhecimento
sobre doengas genéticas causa atraso no diagndstico, exames desnecessarios,

encaminhamentos equivocados e sofrimento para o paciente.

Ja em relagdo aos programas de Residéncia Médica, a
Comissao Nacional de Residéncia Médica estabelece que o ensino de Genética
Médica € obrigatorio apenas para Neurologia Pediatrica, e apenas opcional para

Hematologia, Ortopedia e Pediatria.

Portanto, mesmo quando o profissional da Atencdo Basica
(atencdo primaria) decide encaminhar uma crianga com suspeita de doenga
genética para um servigo de referéncia (atengao secundaria), |14 provavelmente vai

encontrar um pediatra que também nao tem nenhum conhecimento sobre essas
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doencas, 0 que causa mais encaminhamentos equivocados, mais atraso no

diagnéstico, mais exames desnecessarios e mais sofrimento para o paciente.

Além disso, a formagao de médicos especialistas em Genética nédo
acompanhou a necessidade de mao de obra especializada para esse novo cenario

epidemiologico.

Segundo o Conselho Federal de Medicina, a Genética Médica ¢ a
especialidade com o menor numero de meédicos no Brasil, havendo apenas 288

profissionais (0,1% do total de médicos).

Isso equivale a 0,1 médico geneticista por 100 mil habitantes,

quando o recomendado ¢ 1,0 médico geneticista por 100 mil habitantes™.

Vale lembrar que como outras especialidades médicas, ha uma
grande disparidade regional, sendo que em Amapa, Rondbnia, Roraima e
Tocantins nao ha nenhum médico especialista em Genética Médica, e outros 6
Estados (Acre, Amapa, Maranhao, Piaui e Mato Grosso) contam com apenas um

unico médico com especializagao em Genética Médica (Quadro 1).

Quadro 1. Numero de médicos com titulo de especialista em Genética Médica, por
UF, 2021

Fonte: Conselho Federal de Medicina.

Regido UF Médicos | Regido UF Medico
AC 1 AL 5
AM 1 BA 12
llllll!llllll CE 6
PA 2 MA 1
orte e L Nordeste PB 3
PE 6
PI 2
Subtotal 5 RN 1
DF 20 SE 1
Centro- GO 3 Subtotal 37
Oeste MT 1 MG 30
MS 2 Sudeste ES 6
Subtotal 26 RJ 30
PR 14 SP 88
Sul RS 43 Subtotal 154
SC 6 BRASIL Total 288
Subtotal 66

13 EUROPEAN UNION OF MEDICAL SPECIALISTS. Training requirements for the specialty of
medical genetics - European standards of postgraduate medical specialist training. [s/d]. Disponivel

em: https://www.uems.eu/ _data/assets/pdf file/0007/47518/ETR_Clinical-Genetics_approved.pdf.
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Em relacdo aos programas de Residéncia Médica, segundo a
Sociedade Brasileira de Genética Médica e Gendmica', ha hoje no Brasil 11
servigos de residéncia médica em Genética, sendo disponibilizadas ao todo 27
vagas por ano (Quadro 2). Considerando o déficit de 1.900 profissionais, seriam

necessarios 66 anos para sanar essa lacuna.

Quadro 2. Vagas de Residéncia Médica, por instituicdo de ensino, 2021

UF Institui¢ao Vagas
BA | Hospital Universitario Professor Edgard Santos - UFBA 3
DF | Escola Superior de Ciéncias da Saude - SES/DF 2
gl Hospital das Clinicas - UFMG 2
RS Hospital de Clinicas de Porto Alegre - UFRGS 3
Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre 1
R Hospital Universitario Gaffrée e Guinle - UNIRIO 1
Instituto Fernandes Figueira - Fiocruz 2
Hospital das Clinicas da Faculdade de Ciéncias Médicas - UNICAMP 2
sp Hospital das Clinicas da Faculdade de Medicina de Ribeirdo Preto - USP 4
Hospital das Clinicas da Faculdade de Medicina - USP 5
Escola Paulista de Medicina / Universidade Federal de Sdo Paulo 2
Total 27

Fonte: Paginas de internet das instituicdes

Comparando-se o0s quadros 1 e 2, observa-se
claramente que apenas nos Estados onde ha programas de Residéncia Médica em
atividade ha mais de 10 médicos especialistas em Genética Médica, pois como se
sabe, um dos fatores determinantes para a fixagdo do profissional € haver

condi¢cdes adequadas de trabalho.

Considerando a transicao epidemiolégica em curso, a falta
generalizada de profissionais com especializagcdo na area, e a pequena capacidade
de formar médicos especialistas por ano, € provavel que no futuro préximo a
atencao as doengas raras entre em colapso, pois em alguns Estados ndo ha
sequer um unico médico com especializagdo em Genética, e em toda a regiao
Norte do Brasil ha apenas 5 médicos geneticistas, para atender a populagdo de 7

Estados — cerca de 58 milhdes de pessoas.

Frente a esse cenario identificado pela Subcomissao Especial de
Doencgas Raras, a Comissao de Seguridade Social e Familia aprovou o relatério

final de trabalho contendo as seguintes sugestdes ao Ministério da Educacgao:

14 Sociedade Brasileira de Genética Meédica e Gendmica. [s/d]. Disponivel em:
https://www.sbgm.org.br/educacao/residencia-medica.
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1. Incluir a Genética Médica nas diretrizes curriculares do curso de

Medicina;

2. Incluir o ensino de Genética Médica como obrigatério no

programa de Residéncia Médica em Pediatria;

3. Incentivar novos programas de Residéncia Médica em

Genética Médica;

4. Incentivar a opgao pela Residéncia Médica em Genética
Médica, por exemplo, oferecendo aos médicos recém-formados prioridade no
recebimento de auxilio para moradia e financiamento de projetos de pesquisas na
area de Genética Médica e saude publica, que sejam de interesse para o SUS, a
serem desenvolvidos durante o programa de Residéncia Médica, podendo ser
utilizada como monografia para conclusdo de curso ou requisito para cursos de

pos-graduacéo stricto sensu, conforme as regras da instituicéo.

Sala das Sessoes, em de de 2020.

Deputado DR. LUIZ ANTONIO TEIXEIRA JR.
Presidente

114

Assinado eletronicamente pelo(a) Dep. Diego Garcia e outros
Para verificar as assinaturas, acesse https://infoleg-autenticidade-assinatura.camara.leg.br/CD214767151800

Apresentacdo: 08/12/2021 18:14 - CSSF

REL n.4/2021

*CD214767151800 =%



REQUERIMENTO N° , DE 2020
(Da COMISSAO DE SEGURIDADE SOCIAL E FAMILIA)

Requer o envio de Indicacdo ao Poder
Executivo, com as recomendacdes contidas no
Relatério Final dos trabalhos da Subcomissao
Especial de Doencas Raras, aprovado pela
Comissdo de Seguridade Social e Familia, da
Camara dos Deputados.

Senhor Presidente:

Nos termos do art. 113, inciso | e § 1°, do Regimento Interno da
Camara dos Deputados, requeiro a V. Ex®. seja encaminhada ao Poder Executivo a
Indicagdo anexa, com as recomendacdes contidas no Relatério Final dos trabalhos
da Subcomissdo Especial de Doencas Raras, aprovado pela Comissao de
Seguridade Social e Familia, da Camara dos Deputados, por unanimidade, na sua

@ reuniao ordinaria realizada em de dezembro de 2021.

Sala das Sessoes, em de de 2021.

Deputado DR. LUIZ ANTONIO TEIXEIRA JR.
Presidente
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ANEXO Ill - Proposicgoes

L6 — Indicagdao: Sugere medidas ao Ministério da Saude medidas para
aprimorar o cuidado de pessoas com doencgas raras no Sistema Unico de
Saude - SUS, conforme relatério final da Subcomissao Especial de Doencgas
Raras, da Comissao de Seguridade Social e Familia, da Camara dos
Deputados.

INDICACAO N° , DE 2020
(Da COMISSAO DE SEGURIDADE SOCIAL E FAMILIA)

Sugere medidas ao Ministério da Saude
medidas para aprimorar o cuidado de pessoas
com doencas raras no Sistema Unico de Saude
— SUS, conforme relatério final da Subcomissao
Especial de Doencas Raras, da Comissao de
Seguridade Social e Familia, da Camara dos
Deputados.

Excelentissimo Senhor Ministro da Saude,

A Subcomissao Especial de Doencas Raras foi criada no ambito da
Comissdo de Seguridade Social e Familia, da Cémara dos Deputados, com o
objetivo de propor medidas para aprimorar o cuidado de pessoas com doencgas

raras no Sistema Unico de Satde — SUS, com foco na triagem neonatal

Durante os trabalhos, foram observadas algumas lacunas na
atencao as doencgas raras. Em particular a triagem neonatal, razdo pela qual

apresentamos as seguintes sugestdes:

1. Reformular o modelo de atencdo as doencgas raras, em razao
da dificuldade de muitos Estados conseguirem lidar com este
problema em razdo dos custos elevados e falta de profissionais

especializados;
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2. Integrar a Politica Nacional de Atengéo Integral as Pessoas
com Doencas Raras com o Programa Nacional de Triagem
Neonatal, a fim de eliminar as sobreposicoes e melhorar a

eficiéncia do sistema;

3. Atualizar os normativos referentes ao Programa Nacional de
Triagem Neonatal, principalmente em razdo da ampliagdo do teste
do pezinho, pois a Portaria de consolidagcdo GM/MS n° 5, de 28 de
setembro de 2017, Ministério da Saude, sobre as agdes e 0s
servicos de saude do Sistema Unico de Saude, no qual se encontra
a Portaria GM/MS n° 822, de 2001, que instituiu o Programa
Nacional de Triagem Neonatal, ndo foi atualizada para incluir a

hiperplasia adrenal congénita e a deficiéncia de biotinidase;

4. Reformular a forma de financiamento da atencao as doencas
raras, pois conforme informag¢des enviadas pelo préprio Ministério
da Saude, ha servicos de referéncia em doengas raras que
recebem mais em um unico més com o incentivo financeiro do que

o total de APAC durante o ano inteiro;

5.  Em relagdo aos valores pagos por procedimento, em vez de
estabelecer uma lista de cédigos da CID-10 que permitiriam a
emissdo da APAC no ambito da Politica Nacional de Atencéao
Integral as Pessoas com Doencas Raras, fazer uma lista das
doengas genéticas que nado fazem parte, pois estima-se haver
entre 6.000 e 8.000 doengas raras — o que obviamente torna

impossivel a mengao de cada uma delas;

6. Avaliar o reajuste dos valores pagos pelos exames de triagem
neonatal atualmente realizados, em razdo da defasagem apontada

por servigos de triagem neonatal,

7. Por fim, que entre as pessoas com deficiéncia que necessitam
de Orteses, proteses e meios especiais de locomogao, seja dada
prioridade para as pessoas com doencas raras, principalmente
aquelas que contam com menor suporte familia (por exemplo,

maes que cuidam sozinhas da pessoa deficiente ou que tenha que
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se deslocar grandes distdncias para acesso aos servigos de

saude).

Sala das Sessoes, em de de 2020.

Deputado DR. LUIZ ANTONIO TEIXEIRA JR.
Presidente
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REQUERIMENTO N° , DE 2020
(Da COMISSAO DE SEGURIDADE SOCIAL E FAMILIA)

Requer o envio de Indicacdo ao Poder
Executivo, com as recomendacdes contidas no
Relatério Final dos trabalhos da Subcomissao
Especial de Doencas Raras, aprovado pela
Comissdo de Seguridade Social e Familia, da
Camara dos Deputados.

Senhor Presidente:

Nos termos do art. 113, inciso | e § 1°, do Regimento Interno da
Camara dos Deputados, requeiro a V. Ex®. seja encaminhada ao Poder Executivo a
Indicagdo anexa, com as recomendacdes contidas no Relatério Final dos trabalhos
da Subcomissdo Especial de Doencas Raras, aprovado pela Comissao de
Seguridade Social e Familia, da Camara dos Deputados, por unanimidade, na sua

@ reuniao ordinaria realizada em de dezembro de 2021.

Sala das Sessoes, em de de 2021.

Deputado DR. LUIZ ANTONIO TEIXEIRA JR.
Presidente
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ANEXO IV — Documentos recebidos

IV.1 — Ipsen Pharma Biotec - Acetato de Lanreotida para Acromegalia.

Excelentissimo Diego Garcia

Deputado Federal do Estado de Parana

Gabinete 910 Anexo IV — Camara dos deputados Brasilia, DF

Relator da Subcomissao Especial de Doencas Raras

Assunto: Prestar informagoes para subsidiar os trabalhos da Subcomissao

Especial de Doengas Raras, da Comissao de Seguridade Social e Familia
sobre o numero de pessoas com acromeglia

Prezados,

Vimos pelo presente oficio apresentar um panorama atualizado sobre
acromegalia e tratamentos disponiveis no SUS.

A acromegalia € uma doenga enddcrina rara caracterizada pela superprodugao
do horménio do crescimento (GH), e, consequentemente, do fator de crescimento
semelhante a insulina 1 (IGF-1). O excesso dessas substancias no sistema
circulatério resulta no aumento da face e extremidades, crescimento excessivo de
orgaos e o desenvolvimento de varias comorbidades, como diabetes, apneia do
sono e osteoartrite (Melmed, 2002). Acromegalia e suas comorbidades
relacionadas reduzem significativamente a qualidade de vida dos pacientes e
resultam no aumento da mortalidade (Liu, 2018).

Na maioria dos casos (= 95%), a acromegalia é causada por um tumor
hipofisario. Portanto, o primeiro tratamento € a cirurgia para reduzir o volume (Bolfi,
F. 2018). Quando a cura ndo € alcangada com cirurgia, 0 que acontece em
aproximadamente 41% dos casos para macroadenomas e 19% para
microadenomas, o tratamento medicamentoso é recomendado (Melmed, 2018).

Prevaléncia

Mesmo sendo uma doenca rara, com prevaléncia estimada de 2,8 a 13,7
casos por 100.000 pessoas e incidéncia de 0,2 a 1,1 casos por 100.000
pessoas por ano, o peso da acromegalia deve ser reconhecido devido aos altos
custos de seus tratamentos medicamentosos, que devem ser levados ao longo da
vida para manter o controle da doenga (Lavrentaki A, 2017). Existem
aproximadamente 2.000 pacientes com acromeglia em tratamento hoje.

Centros de referéncia

Pacientes com acromegalia devem ser avaliados periodicamente em relagao a
eficacia do tratamento e ao desenvolvimento de toxicidade aguda ou crbnica em
servicos  especializados  de neurocirurgia  com endocrinologia  ou
neuroendocrinologia (PCDT, 2019). A existéncia de centro de referéncia facilita a
avaliacdo diagndstica, o tratamento, o ajuste de doses conforme necessario e o
controle de efeitos adversos.
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Em termos cirdrgicos, os melhores resultados e menores chances de
complicagbes dependem da experiéncia do cirurgido e nao da técnica utilizada
(endoscopia ou microscopia), o que se observa em servigos em que apenas um ou
dois neurocirurgides sdo responsaveis pelas cirurgias transesfenoidais de hipdfise.

Tratamento com Analogos de somatostatina

Os analogos da somatostatina sdo os principais medicamentos usados no
tratamento da acromegalia e agem pela estimulagéo do receptor da somatostatina.
Dessa maneira, eles diminuem a secre¢ao de GH e a proliferacido dos somatotrofos
(Melmed, 2006).

Os medicamentos usados no tratamento da acromegalia incluem octreotida
LAR e lanreotida autogel (Somatuline), SSA de segunda geracéo, pasireotida, e o
antagonista do receptor de GH, pegvisomanto. Os agonistas da dopamina, como a
cabergolina, também s&o usados em pratica clinica, mas sua eficacia nunca foi
avaliada em ensaios clinicos (Leonart, 2018). A primeira geracdo SSAs é
geralmente empregada como uma estratégia de primeira linha, e pasireotida ou
pegvisomant sdo usados apenas se o controle da doenga nao é alcangado,
geralmente porque sao mais caros.

A octreotida e a lanreotida sdo os dois analogos da somatostatina incluidos no
PCDT atual de 2019, disponiveis em formulagdes de curta e longa duracao, sendo
este ultimo o mais utilizado atualmente na pratica clinica. A formulagcédo de curta
duragao da octreotida pode ser empregada para avaliar a tolerabilidade do paciente
ao medicamento, antes de iniciar o uso da formulagéo de longa duracéo.

Estudos Clinicos de Eficacia (Acetato de Lanreotida)

a. Estudo clinico Melmed, 2010

A eficacia clinica de lanreotida foi avaliada em um estudo clinico pivotal (E-28-
52030-717). Trata-se de um estudo randomizado, duplo-cego, controlado por
placebo, conduzido em 108 pacientes com acromegalia e tratados por um ano.
Metade (50%) dos pacientes jamais havia sido tratada com um anélogo da
somatostatina ou agonista da dopamina. Os outros 50% dos pacientes ja haviam
recebido tratamento com um analogo da somatostatina ou agonista da dopamina
antes de serem admitidos no estudo, mas suspenderam o tratamento cerca de trés
ou mais meses antes de sua inclusdo no estudo. Para inclusao neste estudo, os
pacientes tinham que apresentar nivel médio de GH >5 ng/mL na primeira visita.

A idade média dos pacientes admitidos foi de 54 anos, com variacdo de 19 a 84
anos. Foram tratados numeros semelhantes de homens (n = 51) e mulheres (n =
57), e a duragdo média da doenga, a partir do diagnostico de acromegalia, foi de
aproximadamente 3 anos.

Apos a admissdo, os pacientes foram randomicamente distribuidos para
recebimento de inje¢cdo subcutanea profunda de Somatuline® autogel® 60 mg, 90
mg ou 120 mg, ou placebo (a razdo de 3:1). Apds a fase inicial controlada por
placebo, os pacientes iniciaram uma fase de dose fixa, em que recebiam injecdes

de Somatuline® autogel® a intervalos de 4 semanas por 4 injegdes, seguida de
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uma fase de titulagdo de dose de 8 injegbes (no total de 13 injec¢des, incluindo a
fase controlada por placebo). Durante a fase de titulagdo, a dose poderia ser
adaptada (apds 3 meses), de acordo com os niveis individuais de GH e IGF-1 dos
pacientes.

Ao final do estudo os sintomas de acromegalia, tais como dor de cabecga,
transpiracao, fadiga, inchago das extremidades e dores articulares haviam reduzido
desde a visita basal ou mostravam-se estaveis em 88% a 94% dos pacientes.

Tabela 3: Resultados do estudo Melmed, 2010 em acromegalia

Valor associado e significancia
estatistica
(comparacao de Somatuline® autogel®
com placebo)
n/N-9% -valor p

Parametros (“Endpoints”) Primarios

Proporcao de pacientes com reducao >50%
nos niveis de GH, entre a visita basal e 4
semanas ap6s uma Unica injecao,
comparando cada grupo de Somatuline®
autogel® (60, 90 e 120 mg) versus

Placebo: 0/25 - 0%

Somatuline® 60 mg: 14/27 - 52% - p
<0,001

Somatuline® 90 mg: 12/27 - 44% - p
<0,001

placebo. 0] grupo combinado de
Somatuline® autogel® também foi
comparado ao de placebo.

Somatuline® 120 mg: 26/29 - 90% -
p <0,001

Somatuline® combinado: 52/83 -
63% - p <0,001

Somatuline® autogel®
(todas as doses combinadas)
n/N - 9%

Parametros (“Endpoints”) Secundarios

Semana 16: 77/105 - 73%
Semana 32: 82/103 - 80 %
Semana 52: 80/98 - 82% LVA:
82/107 - 77%

Proporcdo de pacientes com reducao >50%
nos niveis de GH entre a visita basal e o
Ultimo Valor Disponivel apés a visita basal
(LVA) (até 52 semanas).

Semana 16: 52/105 - 50%
Semana 32: 59/103 - 57 %
Semana 52: 53/98 - 54% LVA:
55/107 - 51%

Proporcdo de pacientes com média de GH
<2,5 ng/ml ao longo do tempo

Semana 16: 58/105 - 55%
Semana 32: 57/103 - 55 %
Semana 52: 58/98 - 59% LVA:
61/107 - 57%

Proporcdo de pacientes com IGF-1
normalizado ao longo do tempo

Semana 16: 41/105 - 39%
Semana 32: 46/103 - 45 %
Semana 52: 42/98 - 43% LVA:
43/107 - 41%

Proporgdo de pacientes com niveis de GH
<2,5 ng/ml e IGF-1 normalizada ao longo
do tempo

b. Estudo Clinico LEAD (Neggers, 2015)

O objetivo do Estudo LEAD foi avaliar a eficacia de intervalos de dose
estendidos (IDE) com lanreotida Autogel 120 mg em pacientes com acromegalia
previamente controlada bioquimicamente com octreotida LAR 10 ou 20 mg.

O Estudo LEAD foi prospectivo, multicéntrico e internacional, aberto, néo
comparativo e conduzido ao longo de 48 semanas. Pacientes com acromegalia que
receberam octreotida LAR 10 ou 20 mg / 4 semanas por = 6 meses e tinham niveis
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normais de IGF1 passaram a receber Lanreotida autogel 120 mg com doses
administradas a cada 6 semanas por 24 semanas (fase 1); dependendo dos niveis
de IGF1 na semana-24, o tratamento foi entdo administrado em intervalos de 4, 6
ou 8 semanas por mais 24 semanas (fase 2). Niveis hormonais, resultados
relatados pelo paciente e eventos adversos foram avaliados.

O desfecho primario foi a propor¢cao de pacientes em IDE de 6 ou 8 semanas
com niveis normais de IGF1 na semana 48 (final do estudo).

Como principais resultados tivemos que 107/124 pacientes completaram o
estudo (15 excluidos na fase 1 e 2 na fase 2). Dos 124 pacientes inscritos, 77,4%
foram alocados para IDE de 6 ou 8 semanas na fase 2 e 75,8% (95% CI: 68,3-83,3)
tinham niveis normais de IGF1 na semana 48 com o IDE (analise primaria). Um
total de 88,7% (83,1-94,3) apresentou niveis normais de IGF1 apds 24 semanas
com intervalo de doses de 6 semanas. Os niveis de GH foram < 2,5 ug/l em> 90%
dos pacientes apos 24 e 48 semanas. As preferéncias dos pacientes para o uso
futuro da lanreotida autogel 120 mg a cada 4, 6 ou 8 semanas versus octreotida
LAR a cada 4 semanas foram altas.

O Estudo conclui que pacientes com acromegalia que obtiveram controle
bioquimico com octreotida LAR 10 ou 20 mg / 4 semanas sao possiveis candidatos
para o uso de lanreotida autogel 120 mg em IDE. Os IDE sao eficazes e bem
recebidos entre esses pacientes.

c. Outros Estudos Clinicos

O primeiro estudo comparando os efeitos do lanreotida autogel® com octreotida
LAR foi realizado por Van Thiel et al. Foram estudados 7 pacientes tratados com
octreotida LAR mensal por 2,8 anos e que trocaram para lanreotida autogel®.
Todos foram submetidos a um perfil de secrecdo de GH em 24 horas com coleta de
amostras de sangue a cada 10 minutos no periodo basal (apds a ultima injecdo de
octreotida LAR) e apds 2, 4, 6 semanas e 12 meses da inje¢cdo de lanreotida
autogel®, além da dosagem simultdnea de IGF-I. Neste estudo, ndo houve
diferenca significativa entre os dois analogos da somatostatina em relagéo ao perfil
secretério de GH e supressao de IGF-I. Os autores concluem que, a despeito das
diferengas na farmacocinética e administragcdo dos analogos, a eficacia na
supressao da secregao de GH foi igual.

Ashwell et al realizaram estudo com o objetivo de estabelecer a eficacia e
seguranca da lanreotida autogel® em pacientes previamente tratados com
octreotida LAR. Doze pacientes em uso de octreotida LAR 20 mg/més foram
trocados para lanreotida autogel® 90 mg durante 12 semanas com ajuste posterior
da dose de acordo com os niveis de GH (diminui¢ao para 60 mg, manutengao em
90 mg ou aumento para 120 mg). Os niveis de GH e IGF-I foram reavaliados apos
24 semanas. Dos 10 pacientes que finalizaram o estudo, 5 permaneceram com 90
mg, 2 pacientes diminuiram a dose para 60mg e 3 pacientes aumentaram para
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120mg. Concluiram que os pacientes trocados de octreotida LAR para
lanreotida autogel® mantém ou melhoram o controle da doencga.

Alexopoulou et al realizaram estudo com 25 pacientes previamente tratados
com octreotida LAR que trocaram para lanreotida autogel®. Apés 24 semanas 0s
niveis de GH e IGF-I estavam inalterados em relacdo ao periodo prévio com
octreotida LAR, no entanto, houve uma melhora significativa no escore de sintomas
e uma pequena, porém significativa, redu¢cdo no volume do tumor. Outro dado
ressaltado pelos autores foi a boa tolerancia a lanreotida autogel®, com menos
efeitos colaterais e problemas técnicos com a injecéo, podendo ser fator de melhor
aderéncia ao tratamento de longo prazo.

Ronchi et al compararam a eficacia e tolerabilidade de lanreotida autogel®
120mg a cada 4-8 semanas com octreotida LAR a cada 4 semanas. Vinte e trés
acromegalicos receberam octreotida LAR por 6-18 meses e apds 3 meses de
wash-out passaram a utilizar lanreotida autogel® 120mg por um total de 4 meses.
O intervalo entre as doses foi ajustado em 3 diferentes esquemas a cada 4, 6 ou 8
semanas dependendo dos niveis de GH. O numero de pacientes que atingiram GH
<2,5ng/mL foi de 62% e 43% com lanreotida autogel® e octreotida LAR,
respectivamente. Os niveis normais de IGF-I foram atingidos em 43% e 35% com
lanreotida autogel® e octreotida LAR, respectivamente. Metade dos pacientes
pode utilizar a dose de 120mg por 6-8 semanas, ao invés de 4 semanas, sem
perda da eficacia.

Schopol et al, em um estudo multicéntrico com pacientes (n=35, ITT) que
recebiam octreotida LAR e foram trocados para lanreotida autogel®, compararam a
eficacia e preferéncia dos pacientes, entre os analogos de liberagao prolongada.
Os pacientes passaram a receber Somatuline® autogel® 120 mg, a cada 28, 42 ou
56 dias, para pacientes que recebiam previamente octreotida LAR 10, 20 e 30 mg,
a cada 28 dias, respectivamente. Os pesquisadores demonstraram que o
controle hormonal que a formulagdo autogel® da lanreotida forneceu foi
similar ao oferecido pela octreotida LAR, porém a preferéncia dos pacientes
pelo tratamento com Somatuline® autogel® foi muito maior, principalmente
nos grupos com maiores intervalos de administragao (lanreotida autogel®,
71% vs. octreotida LAR, 29% - grupo 56 dias; lanreotida autogel®, 54% vs.
octreotida LAR, 9%- grupo 42 dias; lanreotida autogel®, 41%vs. octreotida
LAR, 35% - grupo 28 dias, respectivamente).

Tutuncu at al estudaram retrospectivamente 68 pacientes, quanto a eficacia dos
analogos de liberacao lenta (lanreotida autogel® vs. Octreotida LAR), no controle
dos niveis de GH e IGF-I apds tratamento cirurgico primario ndo curativo. As
analises dos dois grupos permitiram dizer que o controle hormonal e a diminui¢ao
tumoral foram significativos, entre valores pré e pos tratamento, ao longo de um
periodo de 12 meses: diminuigdo do tamanho do tumor (octreotida LAR, 28.5% vs.
lanreotida autogel®, 34.9%, P = 0,166) e controle bioquimico (octreotida LAR 63.9

vs lanreotida autogel® 78.1%, P = 0,454). Conforme visto pelos resultados,
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houve uma tendéncia de maior controle com a lanreotida, porém pelo
pequeno numero de pacientes avaliados, nao houve significancia estatistica
na diferenca de resultados.

1) Preferéncias de terapia vs. Octreotida LAR

Em um estudo multicéntrico com 77 profissionais da Enfermagem de centros de
referéncia (Franga, Inglaterra, Alemanha e EUA), Adelman et al 2011, a lanreotida
autogel pontuou significativamente mais alto que octreotide LAR em todos os
atributos do dispositivo. Houve uma diferenga significativa na pontuagdo média
para facilidade / conveniéncia de preparagao e injecao, classificado entre os
atributos mais importantes por 70% (p<0,01) dos enfermeiros , para lanreotida
autogel (9.4) e Octreotida LAR (3.8) baseado numa escala de 10 pontos. Os
enfermeiros valorizaram o menor tempo de administracdo com o Lanreotide, o que
os liberou para realizar outras tarefas clinicas e propuseram que ele também seria
apreciado pelos pacientes.

De acordo com o estudo Salvatori R. et al. 2013 os atributos mais importantes
do dispositivo para enfermeiras que realizam inje¢cdes de SSA foram: facilidade de
administragdo, seguranga (incluindo baixo risco de entupimento) e eficacia do
produto. Recursos do dispositivo como: tamanho da agulha e robustez do émbolo,
foram considerados menos importantes. Nos pacientes que fizeram a troca de
octreotida LAR para lanreotida autogel, a avaliagdo sobre os medicamentos apds 6
meses de uso foi: A maioria dos pacientes relatou que a inje¢gdo de lanreotida
autogel na semana 24 era menos dolorosa do que a de octreotida LAR na semana
0 (50,0% versus 25,0% dos pacientes, respectivamente; P = 0,0201); A maioria dos
pacientes relatou que a injecao de lanreotida autogel era mais conveniente do que
a de octreotida LAR na semana 0 (75,0 versus 18,8% dos pacientes
respectivamente; P = 0,0002); A maioria dos pacientes que fizeram a troca relatou
que prefeririam lanreotida do que a octreotida LAR para uso futuro (81,3 versus
12,5% dos pacientes, respectivamente, 6,2% sem preferéncia; P = 0,0001) de
acordo a figura embaixo.

Preferéncia de droga para uso futuro por pacientes em uso prévio de octreotfida LAR
apés 24 semanas de uso de lanreotida autogel em aplicacéo domiciliar ()

81.3%

% preferéncia
dps pacientes

e

Lanreotida autogel Octreotida LAR

Foi feito um estudo considerando a percepg¢ao dos pacientes para comparar
o uso e preferéncia de Somatuline autogel versus Sandostatin LAR. Ao
longo de 24 semanas do estudo aberto, multicéntrico, 25 pacientes em uso
de octreotida aplicacbes a intervalos de 4 semanas fizeram a troca de
octreotida LAR para Somatuline autogel.

Os resultados mostratam que 76% dos pacientes relataram problemas na
administragdo da octreotida LAR e nenhum paciente relatou dificuldades
técnicas durante a aplicagédo do Somatuline autogel

Ao final do estudo, 68% dos pacientes preferiram receber Somatuline
autogel
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Risco de entupimento de Octreotida: custo adicional de aplicagao incorreta
Um estudo de Marty et al 2012 mostrou que Octreotida LAR tem uma taxa
relevante de entupimento.

e 77 enfermeiras que acompanhavam pacientes com acromegalia tratados
com SSAs (na Alemanha, Franga, Reino Unido e EUA) descobriram que o
Somatuline® Autogel® nao estava associado a nenhum incidente de
obstrugao ao longo de 79 injecdes.

¢ No entanto, octreotide LAR foi associado com uma taxa de entupimento de
2,5%, o0 que levou ao desperdicio de produtos e aumento do tempo de
administracao.

e O tempo economizado na administragdo poderia potencialmente melhorar o
processo para os pacientes, e esta otimizacdo do tempo poderia ser
realocado para a avaliagdo do paciente. A facilitacdo da administracdo de
medicamentos também reduz a carga de trabalho técnico para o enfermeiro
e pode promover um ambiente mais calmo para o paciente.

Taxa de incidentes de entupimento com
Somatuline® Autogel® e octreotide LAR
(estudo da enfermeira - poster)

0.3 -

0.25
0.25 ~

©
[N]
.
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©
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o
.
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o
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L

0.05 A

Taxa de i de entupimento% (de 79

0

Somatuline® Autogel® octreotide LAR

Em termos de custos indiretos ou custos evitados, Somatuline® Autogel®
demonstrou ser a melhor opgao entre os SSAs. Um estudo de conseqliéncia de
custo na Franga, Alemanha e Reino Unido, modelou o impacto de menos
incidentes de entupimento e menor tempo de administragdo associado ao
Somatuline® Autogel® em comparagao ao octreotide LAR (usando os resultados
de Adelman 2011).

e A média de redugdo de custos por injegdo bem sucedida devido a
Somatuline® Autogel® foi de € 35 na Franga, € 91 na Alemanha e € 143 no
Reino Unido. Os precos para as SSAs de acéo prolongada eram os mesmos
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na Franga; portanto, a redugdo de custos deveu-se inteiramente as
diferengas no tempo de administracédo e ao risco de entupimento. Para a
Alemanha e o Reino Unido, também foi demonstrada economia de recursos
devido aos pregos mais baixos dos medicamentos para o Somatuline®
Autogel® versus a Octreotida LAR.

e A economia percentual associada ao uso de Somatuline® Autogel® versus
Sandostatin LAR® devido a menor incidéncia de entupimento e tempo de
administragdo foi de aproximadamente 32% e 20% para a Alemanha e o
Reino Unido, respectivamente. A extrapolagcdo para a populagao total de
pacientes poderia levar a economias substanciais para os pagadores, de até
€ 2 milhdes para a Franga, € 6 milhdes para a Alemanha e € 7 milhdes para
o Reino Unido.

Cost savings per acromegaly patient per
year (Somatuline® Autogel® ) SR

e Considerando custo por entupimento por ano no cenario brasileiro, o
valor pode chegar até R$ 689.896, ou seja, o custo de desperdicio da
seringa descartada sem uso.

Custo por causa de Entupimento (s6 Odrectida)

R$689.896.31

Um estudo de Boyd, A.E. et al 2013 avaliou os resultados de 328 injecdes
gluteas IM em 115 pacientes recebendo Octreotida LAR na rotina clinica realizadas
por 22 Enfermeiras especializadas em oncologia, utilizando tomografia
computadorizada para verificar se a aplicagdo ocorreu no local correto ou nao.
Todas as Enfermeiras foram avaliadas antes (149 injegbes) e apos treinamento
especifico de preparacao e aplicagao da octreotida LAR (179 inje¢cdes) e mesmo
com treinamento, 25% das injegoes foram inadequadas.

As inje¢des ao longo da vida de analogos de somatostatina de agéo prolongada
tém uma carga significativa no funcionamento, bem-estar e cotidiano de pacientes
com acromegalia (Strasburger et al 2016). Dor no local de administragdo com
duracdo de até uma semana apds a injecdo, por exemplo, foi o sintoma mais
frequente relatado relacionado a injegao (70% dos pacientes).

O absenteismo devido as injegbes foi relatada por 16,6% da populagdo, com
média de 11 vezes / ano. No total, 44% dos pacientes tiveram problemas com a
preparagao e administragdo das inje¢des a qualquer momento durante sua histéria
de tratamento com SRL, com uma média de 7,6 problemas por paciente (durante
6,6 anos de tratamento). A maioria desses casos (42%) estavam relacionados com
entupimento ou quebra das agulhas, muitas vezes necessitando de uma segunda
injecdo (27% de todas consequéncias).
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Injection-related symptoms (octreotide n=112 vs. lanrectide n=83)

O Not troublesome/none (0) B Somewhat troublesome (2)
[ Little troublesome (1) B Very troublesome (3)

Pain at injection site days
after injection—lanrectide

Pain at injection site days _
after injection—octreotide
I 1 1 I 1 1 I I 1 I 1
0O 10 20 30 40 50 60 70 80 90 100%
Percentage of respondents
Concluindo, Somatuline Autogel® é a op¢ado com a melhor relacdo custo-
beneficio para o gerenciamento da acromegalia. Diminui a incidéncia de
comorbidades graves, reduz a frequéncia de visitas hospitalares, ndo esta

associada a desperdicio de produto e reduz/torna desnecessario o tempo de
suporte de enfermagem.

IV. Conclusao e consideragoes finais

Somatuline® autogel® é um analogo de somatostatina com alta afinidade aos
receptores SSTR2 e 5 envolvidos na acromegalia. E eficaz no controle de sintomas
clinicos e niveis hormonais (Melmed, 2010) e apresenta mesmo perfil de eficacia e
seguranga que a octreotida LAR (Murray, 2008), entretanto, apesar de terem
resultados comparaveis, € importante salientar as diferengas significativas em favor
do Somatuline® autogel ®:

1) Apresentagdo em seringas preenchidas, que dispensam diluicdo e
minimizam erros, desperdicios e tempo da enfermagem (Bula &
Monografia; Carmichael, 2012);

2) A formulagdo autogel® (nanotubulos) dispensa excipientes, minimizando
reagdes alérgicas e complicagbes locais (fibrose) (Bula & Monografia;
Carmichael, 2012);

3) A via de aplicagédo € subcutédnea profunda e seu reduzido volume (0,3-
0,5ml) minimizam a dor a injegao (Bula & Monografia; Carmichael, 2012) ;

4) A farmacocinética linear garante concentragdes séricas terapéuticas desde o
primeiro dia (até 16h), sem “priming” (Bula & Monografia; Bronstein, 2005;
Hu, 2010);

5) Além disso, em pacientes bem controlados, o intervalo entre aplicagdes
pode ser expandido até 56 dias na apresentagdo de 120mg (Schopohl,
2011; Lucas, 2006);

6) Somatuline® autogel® apresentou preferéncia geral por 63% dos
profissionais de saude (p<0,01) (Adelman; 2011);

7) Salvatori et al. (2009), analisaram a possibilidade de autoaplicagdo/aplicagéao
por um familiar e 100% dos pacientes apresentaram sucesso.
Secundariamente, 81% dos pacientes que fizeram troca de octreotida LAR
preferiram continuar com Somatuline® autogel®;

8) O custo anual de tratamento por paciente de octreotida LAR ¢é
aproximadamente trés vezes maior do que lanreotida autogel.
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Por conta de todos os beneficios apresentados Somatuline® autogel®
apresenta relacdo de Dominancia Farmacoecondmica Plena, em relagdo a
Octreotida LAR.

O tratamento com Somatuline® autogel® permite uma redugcéo dos
custos do tratamento anual associado com acromegalia, de acordo com o estudo
LEAD. Além de trazer economia para o Ministério de saude, uma compra
centralizada de Somatuline® autogel® tem potencial de atender as necessidades
dos pacientes com acromegalia, expandir acesso para todos os pacientes, e
garantir a continuidade do tratamento. Por isso, recomendamos a centralizagdo da
compra de Somatuline® autogel®, no grupo da Assisténcia Farmacéutica 1-A para
acromegalia.

Peter Sefa}i_ﬁi
R.G.: G152978-B
Diretor de acesso e relagdes governamentais
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ANEXO IV — Documentos recebidos

IV.2 — Associacao Brasileira de Fibrodisplasia

Ossificante Progressiva - FOP BRASIL 'Y
2 FOP
Excelentissimo Diego Garcia 4

Deputado Federal do Estado de Parana BRASIL
Gabinete 910 Anexo IV — Camara dos deputados Brasilia, DF

Relator da Subcomissao Esepcial de Doengas Raras

Assunto: Prestar informagdes para subsidiar os trabalhos da Subcomissao Especial de Doengas Raras,
da Comisséao de Seguridade Social e Familia sobre a fibrodisplasia ossificante progressiva (FOP)

Prezados,

Vimos pelo presente oficio apresentar um panorama atualizado sobre fibrodisplasia ossificante progressiva
(FOP) e tratamentos disponiveis no SUS.

A fibrodisplasia ossificante progressiva (FOP) é uma condigdo genética rara e incapacitante, caracterizada por
malformacdes congénitas dos deddes dos pés (halluces) e ossificagdo heterotopica progressiva (OH) em
padrdes anatdmicos especificos. A FOP é o disturbio mais catastréfico de OH em humanos. Os surtos séo
episodicos; a imobilidade é cumulativa.

Quadro Clinico:

Os individuos com FOP parecem normais ao nascimento, exceto por malformagdes caracteristicas dos deddes
dos pés que estdo presentes em todos os individuos afetados classicamente. Durante a primeira década de
vida, a maioria das criangas com FOP desenvolve inchagos inflamatérios episddicos e dolorosos dos tecidos
moles (chamados surtos ou flare-ups) . Freqlentemente, sdo confundidos com tumores. O diagnéstico
incorreto € comum e o dano iatrogénico é alto.

Enquanto alguns surtos regridem espontaneamente, a maioria transforma tecidos conjuntivos moles - incluindo
aponeuroses, fascia, ligamentos, tenddes e musculos esqueléticos em osso heterotdpico maduro. Fitas, folhas
e placas de osso heterotdpico substituem os musculos esqueléticos e tecidos conjuntivos por meio de um
processo de ossificagdo endocondral (a partir de uma cartilagem) , formagéo de osso e a

Varios musculos esqueléticos, incluindo o diafragma, a lingua e os musculos extraoculares, sdo poupados do
OH na FOP. O musculo cardiaco e o musculo liso sdo notavelmente poupados de OH.

A OH na FOP é episodica, mas a deficiéncia € cumulativa. A maioria dos pacientes com FOP esta confinada a
uma cadeira de rodas na terceira década de vida e requer assisténcia vitalicia para realizar as atividades da
vida diaria. Grave perda de peso pode ocorrer apds anquilose da mandibula. Pneumonia ou insuficiéncia
cardiaca direita podem complicar a fixagao rigida da parede toracica. A severa deficiéncia da FOP resulta em
baixa aptidao reprodutiva. Menos de dez familias multigeracionais que apresentam herangca de FOP sado
conhecidas mundialmente. A idade média na morte é de aproximadamente 40 anos, mas a expectativa de vida
meédia estimada é de 56 anos. A morte geralmente resulta de complicagdes da sindrome da insuficiéncia
toracica ou pneumonia .

Etiologia:

Uma mutacéo no receptor de ativina IA (ACVR1), um receptor de proteina morfogenética 6ssea (BMP) tipo |,
existe em todos os casos esporadicos e familiares com uma apresentagao classica de FOP.

Aproximadamente 97% dos individuos com FOP tém essa mutacdo recorrente. Aproximadamente 3% dos
individuos afetados apresentam uma mutagdo variante em ACVR1, mas todos os individuos com FOP
apresentam mutac¢des no gene ACVR1.

A descoberta do gene FOP estabeleceu um marco critico na compreensdo da FOP, revelando um alvo
terapéutico altamente conservado na via de sinalizagdo de BMP e impulsionando abordagens para o
desenvolvimento de novos inibidores da sinalizagdo de BMP mediada por ACVR1. Embora as terapias eficazes
para a FOP provavelmente sejam baseadas em interven¢des que modulam a sinalizagdo ACVR1 superativa ou
bloqueiam especificamente a HO pods-natal, o manejo atual esta focado no diagndstico precoce, prevengéo
assidua de lesdes ou iatrogenias, melhora sintomatica de crises dolorosas e otimizagdo de residuos fungéo.
Avangos na terapéutica serao baseados no conhecimento dos mecanismos da doenga em nivel molecular e
celular, o refinamento de modelos animais geneticamente baseados para testes de drogas e testes clinicos
rigorosos para avaliar novas e emergentes estratégias de tratamento e prevencao.

Prevaléncia

A FOP esta entre as aflicdes humanas mais raras, com uma incidéncia estimada de 0,6-1,3 por milhdo de
individuos. Todas as ragas sdo afetadas. Nao ha predisposicao étnica, racial, de género ou geografica.
Transmissdo dominante autossémica com penetrancia completa, mas expressao variavel é estabelecida. A
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heranga pode ser de maes ou pais. A maioria dos casos surge como resultado de uma nova mutagao
espontanea.

Centros de referencia

Pacientes com fibrodisplasia ossificante progressiva devem ser avaliados periodicamente de forma
multidisciplinar ndo apenas para que se conhega a extensdo das OH formadas mas também para que possa
ser detectada alteragdes pulmonares, cardioldgicas, odontolégicas, nutricionais e auditivas.

Atualmente, o Projeto de Lei 5090/2020 visa o reconhecimento precoce de recém nascidos com FOP. Caso
aprovado, esta lei instituirda a obrigatoriedade da realizagdo de exame clinico destinado a identificar as
malformacdes tipicas dos dedos grandes dos pés presentes na Fibrodisplasia Ossificante Progressiva — FOP —
nos recém-nascidos, na triagem neonatal da rede publica e privada de salde, com cobertura do Sistema Unico
de Saude (SUS). Este exame clinico, a simples observancia dos dedos grandes dos pés, facilitara o
encaminhamento do paciente para confirmagéo genética e evitara procedimentos inadequados como bidpsias,
cirurgias e injegdes intramusculares.

Os centros de referéncias para doengas raras ja vém sendo instruidos com relagdo a doenga e ao seu manejo
clinico e seréo de fundamental importancia para pacientes e seus familiares.

Tratamento

O tratamento da FOP até o momento tem sido conservador, ndo havendo até a presente data um tratamento
efetivo capaz de fazer estacionar a doencga ou cura-la.

A prevencdo de lesdes nos tecidos moles e danos aos musculos continua sendo uma marca registrada do
tratamento da FOP. As injecdes intramusculares devem ser evitadas. As imunizagdes de rotina contra difteria-
tétano-coqueluche na infancia administradas por inje¢cdo intramuscular apresentam um risco substancial de
ossificagéo heterotopica permanente (OH), assim como as pungdes arteriais, enquanto as imunizagdes contra
sarampo-caxumba-rubéola administradas por injegdo subcutanea e pungdo venosa de rotina apresentam
pouco risco. Biopsias de lesdes de FOP nunca sédo indicadas e provavelmente causardo OH adicional.

A anquilose permanente da mandibula pode ser precipitada por trauma minimo de tecidos moles durante o
atendimento odontolégico de rotina. Precaugbes assiduas sdo necessarias na administracao de tratamento
odontologico para qualquer pessoa que tenha FOP. O alongamento excessivo da mandibula e as injegbes
intramusculares de anestésico local devem ser evitadas. Os bloqueios mandibulares causam traumas
musculares que levardo a HO, e os anestésicos locais sdo extremamente téxicos para o musculo esquelético.
As quedas sofridas por pacientes com FOP podem causar lesGes graves e surtos. Pacientes com FOP tém um
ciclo de queda que se autoperpetua. Traumas menores de tecidos moles geralmente levam a exacerbacdes
graves de FOP, que resultam em HO e anquilose articular. A restricdo de mobilidade da anquilose articular
prejudica gravemente os mecanismos de equilibrio e causa instabilidade, resultando em mais quedas.

As quedas na populagdo com FOP tém maior probabilidade de resultar em ferimentos graves na cabega, perda
de consciéncia, concussodes e lesdes no pescogo e nas costas, em comparagdo com pessoas que nao tém
FOP. Individuos com FOP geralmente séo incapazes de usar os membros superiores para absorver o impacto
de uma queda. Pacientes com FOP sdo muito mais propensos a serem admitidos em um hospital apés uma
queda e ter uma mudanga permanente na fungéo fisica por causa da queda.

Como citado anteriormente, a manutencao da saude cardioldgica, pneumologica e odontoldgica é crucial para
o cuidado desses pacientes e prevengdo de complicagdes.

Sao usados nos surtos corticoides e antinflamatdrios ndo esteroides, de forma empirica e com a finalidade de
reduzir o extenso processo inflamatério associado a estes momentos. Da mesma forma o uso de analgésicos é
indicado para controle da dor.

Ha varias drogas em estudo clinico para tratar a FOP atualmente.

Dentre elas podemos citar o palovaroteno (fase 3) e em estudo no Brasil.

Referéncias:

Frederick S. Kaplan, Mona Al Mukaddam, Genevieve Baujat, Amanda Cali, Tae-Joon Cho, Corrie Crowe,
Carmen L. De Cunto, Patricia Delai, Robert J. Diecidue, Maja Di Rocco, Elisabeth M.W. Eekhoff, Clive
Friedman, Zvi Grunwald, Nobuhiko Haga, Edward C. Hsiao, Richard Keen, Joseph Kitterman, Charles Levy,
Rolf Morhart, J. Coen Netelenbos, Christiaan Scott, Eileen M. Shore, Michael A. Zasloff, Keqgin Zhang, Robert J.
Pignolo - THE MEDICAL MANAGEMENT OF FIBRODYSPLASIA OSSIFICANS PROGRESSIVA: CURRENT
TREATMENT CONSIDERATIONS - August 2021

Atenciosamente

Médica Responsavel

Patricia Longo Ribeiro Delai Presidente

Janaina Kuhn
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ANEXO IV — Documentos recebidos

IV.3 — Mendelics - Novas Tecnologias para a Triagem Neonatal

Nota Técnica Mendelics 2/2021:

Contribuicao técnica para a Subcomissao Especial
de Doencas Raras da Camara dos Deputados

Novas Tecnologias para a Triagem Neonatal

Objetivo da Nota técnica

Tendo em vista a expertise e lideranca da Mendelics na realizacao de
testes genéticos, elaboramos essa nota técnica com o objetivo de
subsidiar a Subcomissdao Especial de Doencas Raras com informacoes
sobre novas tecnologias para a realizacdo da triagem neonatal. Nossa
missdo é tornar o diagnostico genético rapido, preciso e acessivel para
todos que precisam. Sendo assim, acreditamos ser essencial iniciar um
debate técnico sobre formas de ampliar o uso sustentavel da triagem
neonatal genética no Brasil.

Os Sequenciadores de nova Geragao

Os Sequenciadores de Nova Geracao (NGS) sao equipamentos que
comecaram a ser lancados a partir da segunda metade da década de
2000. Por meio deles, a capacidade de analise do genoma humano é
aumentada em milhdes de vezes, reduzindo tempo e custo do
sequenciamento (1, 2).

Os exames de sequenciamento buscam identificar alteragdes genéticas
que possam afetar o funcionamento do organismo e relaciona-las com
quadros clinicos, como doencas raras e cancer (2). Também podem ser
usados para detectar alteracdes que aumentem o risco de uma pessoa
desenvolver uma doenca genética no futuro (testes genéticos preditivos),
principalmente para aquelas que possuem histdrico familiar da doenga

(3).

Até metade dos anos 2000 o sequenciamento do DNA era realizado pelo
método de Sanger. A principal diferenca entre o NGS e o método de
Sanger € que no segundo os fragmentos de DNA sdo sequenciados
individualmente, o que torna analises de grandes regides do DNA mais
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demoradas ou até nao factiveis. Enquanto com NGS, milhdes ou até
bilhdes de fragmentos de DNA sao sequenciados simultaneamente,
sendo possivel sequenciar um genoma inteiro em 48h (1).

Com o NGS, é possivel sequenciar o genoma humano inteiro ou apenas
regides de interesse, como no Sequenciamento Completo do Exoma
(conhecido como "Exoma"), exame genético que analisa todos os éxons
(regides que compdem 0s genes) em apenas uma analise, mais acessivel
que o sequenciamento do genoma completo (4, 5).

Em termos de custos, em 2001, um sequenciamento completo do
genoma humano custava em torno de USD 100.000.000, hoje o mesmo
teste pode ser realizado por, em média, USD 1.000, o que evidencia a
drastica reducdo dos custos utilizando o Sequenciamento de Nova
Geracao (6).

O NGS e a Triagem Neonatal Genética

O poder do NGS e da analise computacional para identificar novos genes
de doencas e diagnosticar individuos com doencas raras sugeriu outros
usos para essa tecnologia, incluindo na triagem neonatal. O NGS pode
ser utilizado no rastreamento de varias regides do genoma do recém-
nascido para identificar doencas raras trataveis da infancia (7,8,9, 10).

A capacidade de se extrair DNA de manchas de sangue secas (amostra
de sangue em papel de filtro) somada ao desenvolvimento de tecnologias
de alto rendimento para sequenciamento de DNA levaram ao uso do NGS
como teste de acompanhamento e/ou confirmacdo apods triagem
neonatal por teste bioquimico alterado (9, 10).

Mundialmente, grupos de estudos aliados aos governos tém conduzido
estudos para avaliar a viabilidade de implementagao do NGS na triagem
neonatal e obtido resultados promissores (7, 8), inclusive com o uso de
amostra de sangue no papel de filtro, ja utilizado na triagem neonatal
convencional (9, 10, 11).

A triagem neonatal por NGS, ou triagem neonatal genética, analisa o
DNA do bebé em busca de alteracdes genéticas que aumentem o risco do
bebé desenvolver uma doenca rara e grave na infancia, antes mesmo do
inicio dos sintomas. Bebés identificados com alto risco podem iniciar o
tratamento precocemente.

Em comparacdo com o NGS, as técnicas convencionais de triagem
neonatal possuem um limitado nimero de doencas diagnosticaveis
devido ao custo ou a limitacao técnica (10). Além disso, podem produzir
resultados falso-positivos ou falso-negativos pois sdo afetados pela
forma de coleta, dia da coleta e armazenamento da amostra, entre
outros fatores externos, e resultados positivos frequentemente
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necessitam de confirmacdo por exames genéticos (12, 13). Por meio do
NGS é possivel analisar o DNA e investigar centenas de doencas em um
Unico teste, a um custo muito menor.

Triagem Neonatal Genética para Diagndstico de Erros Inatos do
Metabolismo (EIM)

REL n.4/2021

Apresentacdo: 08/12/2021 18:14 - CSSF

Exemplos do beneficio da triagem neonatal genética foram demonstrados
por varios estudos na deteccdo precoce dos erros inatos do metabolismo
(EIM), doencas genéticas raras hereditarias que afetam cerca de 2 a
cada 1.000 recém-nascidos (10, 13). Mais de 1000 EIM diferentes ja
foram identificados, com apresentagcdes clinicas multifacetadas,
complicando o diagndstico. Os EIM estdo presentes em todos os grupos
étnicos e em todas as idades. Muitos sdo passiveis de tratamento, com
resultados promissores (13, 14). Ex: Aminoacidopatias, doencas de
depdsito lisossomal, como aciduria glutarica, doengca de Pompe, doenga
de Fabry.

O desenvolvimento de varios testes de triagem para identificar EIM em
recém-nascidos teve um grande impacto no desfecho dos pacientes
afetados, pois, para muitos dos disturbios, os sinais clinicos podem ser
evitados com tratamento adequado, que consiste na regulacdo dos niveis
metabdlicos dessas substancias, feito, muitas das vezes, com apenas
restricao ou suplementacao alimentar (14).

A Triagem Neonatal Genética, o Teste do Pezinho e o Teste do
Pezinho Ampliado

O uso da técnica de NGS nao substitui o uso das técnicas convencionais
utilizadas no atual Teste do Pezinho oferecido pelo Sistema Unico de
Saude (SUS), pois algumas das doencas triadas ndao possuem causa
genética (exemplo: doencas infecciosas e algumas formas de
Hipotireoidismo Congénito).

A triagem neonatal genética é realizada por meio da coleta de swab
bucal (raspagem na mucosa bucal), procedimento indolor e rapido.

Abaixo, as principais diferencas entre o Teste do Pezinho do SUS, o Teste
do Pezinho ampliado/expandido e a triagem neonatal genética:

Teste do Teste do Pezinho Triagem
. . Neonatal
Pezinho Ampliado yy-
Genetica
Amostra Sanque Sangue Swab bucal
Coletada 9 9 (mucosa bucal)
No de doengas 6 De 6 a 60 Mais de 340
analisadas
Quando pode Entre o 3° Entre o 39 e 59 dias A partir do
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s? complementar.
. Sim para diversas
Guia
tratamentos ~ ~ doengaslcomo
o~ Nao Nao Fibrose Cistica e
mutacao- . :
. o Distrofia Muscular
especificos?
de Duchenne

Os grupos de doencas analisadas na triagem neonatal genética realizada
pela Mendelics sdo: Erros Inatos do Metabolismo, Deficiéncias do
Metabolismo de Vitaminas e Minerais, Doencas Neuroldgicas, Doencas
Imunoldgicas, Doencas Hematoldgicas, Doencas Pulmonares, Surdez,
Doencas Renais, Doencas Enddcrinas, Doencas Hepaticas e
Gastrointestinais, Doencas Esqueléticas e Neoplasias.

Exemplos de doencas raras graves incluidas na triagem neonatal
genética que possuem opgdes de tratamento aprovados pela ANVISA
e/ou incorporados no SUS e que ainda nao sao triadas no Teste do
Pezmho(15 16, 17, 18):
Atrofia Muscular Espinhal (AME)
- Distrofia Muscular de Duchenne (DMD)
- Doenca de Pompe
- Mucopolissacaridoses
- Doenca de Gaucher
- Deficiéncia da Descarboxilase dos L-Aminoacidos Aromaticos
(AADCQC)
- Cistinose Nefropatica

Conclusao

E importante ressaltar a necessidade de ampliar o debate sobre os testes
genéticos, além de divulgar amplamente para a populagdo e poder
publico essa alternativa de diagnodstico. Apesar de recente, seu custo tem
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caido no decorrer dos anos, conforme mencionado pela nota e
referéncias. Deste modo, discutir as atuais barreiras de acesso e as
formas de supera-las faz-se necessario.

O numero limitado de PCDTs de doencgas raras € um fator limitante e que
precisa ser enderecado se existe o intuito de ampliar o diagndstico
precoce no Brasil. Além disso, também é necessario que o SUS assegure
0 acesso ao teste genético apds a incorporagdao de um medicamento para
doenca rara de origem genética, e que esse acesso seja rapido e no
tempo do paciente.

Por fim, tendo em vista a sancao da Lei 14.154/2021 que amplia o
Programa Nacional de Triagem Neonatal, observa-se a oportunidade de
ampliacdo do uso institucionalizado dos testes genéticos para confirmar
condicbes diagnosticadas no exame tradicional. A Portaria MS/GM
199/2014 (Politica Nacional de Doencas Raras) e a Portaria GM 822/2001
(Programa Nacional de Triagem Neonatal) ja prevéem a realizagdao de
alguns testes genéticos e exames confirmatorios, respectivamente, mas
ambas as normas precisam ser atualizadas.

Desta feita, a Mendelics se coloca a disposicao para contribuir com
informagOes técnicas e cientificas sobre a tematica visando o
aprimoramento do acesso ao diagndstico genético no Brasil.

A Mendelics

A Mendelics é o primeiro e maior laboratério brasileiro especializado no
Sequenciamento de Nova Geracao (NGS). Foi criada em 2012, com a
missdo de tornar o diagndstico genético rapido, preciso e acessivel para
todos que precisam. Possui a maior estrutura laboratorial de
sequenciamento da América Latina, ja analisou mais de 100.000
amostras, e possui uma equipe de mais 280 colaboradores, dentre eles
20 médicos geneticistas.

Referéncias

1. Shendure, J. & Ji, H. Next-generation DNA sequencing. Nat. Biotechnol. 26,
1135-1145 (2008).

2. Goodwin, S., McPherson, J. D., & McCombie, W. R. (2016). Coming of age: ten
years of next-generation sequencing technologies. Nature Reviews Genetics,
17(6), 333-351. doi:10.1038/nrg.2016.49

3. McPherson E. Genetic diagnosis and testing in clinical practice. Clin Med Res.
2006;4(2):123-129. doi:10.3121/cmr.4.2.123

4. Ng, S., Buckingham, K., Lee, C. et al. Exome sequencing identifies the cause of
a mendelian disorder. Nat Genet 42, 30-35 (2010).
https://doi.org/10.1038/ng.499

5. Choi M, Scholl UI, Ji W, et al. Genetic diagnosis by whole exome capture and
massively parallel DNA sequencing. Proc Natl Acad Sci U S A.
2009;106(45):19096-19101. doi:10.1073/pnas.0910672106

138

Assinado eletronicamente pelo(a) Dep. Diego Garcia e outros
Para verificar as assinaturas, acesse https://infoleg-autenticidade-assinatura.camara.leg.br/CD214767151800

L
)
n
O
]
<
—
00
—
—
o~
o
N
S~
~
—
~
[°9)
o
o
AT
O
©
i
c
[}
%]
[0}
b
[o%
<

—
N
()
N
~~
N
(-
—
Ll
o



https://doi.org/10.1038/ng.499

10.

11.

12.

13.

14.

15.

16.

17.

18.

The Cost of Sequencing a Human Genome. Genome.gov. Published 2019.
Accessed September 15, 2021. https://www.genome.gov/about-genomics/fact-
sheets/Sequencing-Human-Genome-cost

van Campen JC, Sollars ESA, Thomas RC, et al. Next Generation Sequencing in
Newborn Screening in the United Kingdom National Health Service. Int ]
Neonatal Screen. 2019;5(4):40. doi:10.3390/ijns5040040

Remec ZI, Trebusak Podkrajsek K, Repic Lampret B, et al. Next-Generation
Sequencing in Newborn Screening: A Review of Current State. Front Genet.
2021;12:662254. Published 2021 May 26. doi:10.3389/fgene.2021.662254
Boemer, F., Fasquelle, C., d'Otreppe, S. et al. A next-generation newborn
screening pilot study: NGS on dried blood spots detects causal mutations in
patients with inherited metabolic diseases. Sci Rep 7, 17641 (2017).
https://doi.org/10.1038/s41598-017-18038-x

Woerner AC, Gallagher RC, Vockley J, Adhikari AN. The Use of Whole Genome
and Exome Sequencing for Newborn Screening: Challenges and Opportunities for
Population Health. Front Pediatr. 2021;9:663752. Published 2021 Jul 19.
doi:10.3389/fped.2021.663752

Lund AM, Wibrand F, Skogstrand K, et al. Use of Molecular Genetic Analyses in
Danish Routine Newborn Screening. Int J Neonatal Screen. 2021;7(3):50.
Published 2021 Jul 26. doi:10.3390/ijns7030050

Luo X, Wang R, Fan Y, Gu X, Yu Y. Next-generation sequencing as a second-tier
diagnostic test for newborn screening. J Pediatr Endocrinol Metab.
2018;31(8):927-931. doi:10.1515/jpem-2018-0088

Smon A, Repic Lampret B, Groselj U, et al. Next generation sequencing as a
follow-up test in an expanded newborn screening programme. Clin Biochem.
2018;52:48-55. doi:10.1016/j.clinbiochem.2017.10.016

Mak CM, Lee HC, Chan AY, Lam CW. Inborn errors of metabolism and expanded
newborn screening: review and update. Crit Rev Clin Lab Sci. 2013;50(6):142-
162. doi:10.3109/10408363.2013.847896
http://conitec.gov.br/images/Relatorios/Portaria/2021/20210602_Portaria_26.p
df
http://conitec.gov.br/images/Relatorios/Portaria/2020/PortariaConjunta_SCTIE_
SAES_12_2020.pdf
http://conitec.gov.br/images/Relatorios/Portaria/2019/PortariaConjunta_SCTIE_
SAES_19_2019.pdf
http://conitec.gov.br/images/Legislacao/PortariaSCTIE_25_e_Consulta_P
%C3%BAblica_SCTIE_32.pdf

139

Assinado eletronicamente pelo(a) Dep. Diego Garcia e outros
Para verificar as assinaturas, acesse https://infoleg-autenticidade-assinatura.camara.leg.br/CD214767151800

Apresentacdo: 08/12/2021 18:14 - CSSF

REL n.4/2021

800 *

*CD2147671


https://doi.org/10.1038/s41598-017-18038-x
https://www.genome.gov/about-genomics/fact-sheets/Sequencing-Human-Genome-cost
https://www.genome.gov/about-genomics/fact-sheets/Sequencing-Human-Genome-cost

ANEXO IV — Documentos recebidos

—
N
()
N
~~
N
-
—
(N
o

L
%]
2]
O
|
<
—
00
—
—
o~
o
N
~
(@]
—
~
0
o
o)
AT
O
©
o
ot
Q
%]
)
b
Q
<

140

Assinado eletronicamente pelo(a) Dep. Diego Garcia e outros
Para verificar as assinaturas, acesse https://infoleg-autenticidade-assinatura.camara.leg.br/CD214767151800




IV.4 - Aliangca de Maes e Familias Raras — AMAR: Pleito de demandas
relativas ao segmento de pessoas com doengas raras em Pernambuco

AMAR - ALIANCA DE MAES E FAMILIAS RARAS

Rua Alm. Neves Fernandes, S/N — Centro Esportivo Santos Dumont
Boa Viagem — Recife — PE - CEP: 51.030-230

CNPJ: 25.144.009/0001-05
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PLEITO DE DEMANDAS RELATIVAS AO SEGMENTO DE PESSOAS COM
DOENCAS RARAS EM PERNAMBUCO

Recife-PE, 24 de Outubro de 2021

Excelentissimo Deputado Diego Garcia
Relator da frente parlamentar sobre doengas raras

Somos a AMAR - Aliang¢a de Maes e Familias Raras, instituicdo sem fins lucrativos
sediada em Recife-PE, que milita hd Oito anos pela causa das pessoas com
doengas raras e seus cuidadores, tendo recente papel de destaque, dentre
outros, na assisténcia as demandas geradas pela Sindrome Congénita do Zika
Virus no Estado.

Considerando que a AMAR - Alianca de M3es e Familias Raras é uma das
principais realizadoras de agles alusivas a causa das doencas raras em
Pernambuco, por assistir mais de 420 cidad3os e suas familias.

Considerando ser a Presidente da AMAR — Alianca de M3es e Familias Raras a
atual Coordenadora do Comité Gestor de Doengas Raras de Pernambuco, papel
que lhe incumbe de representar mais de 10 organizacdes da sociedade civil
sediadas em Pernambuco quando do desenho e viabilizagdo de politicas publicas
voltadas ao segmento;

Apresentamos um pleito com os seguintes objetivos:

1. Intervencdo da Sr. Deputado Diego Garcia junto aos setores responsaveis
pela efetiva transformagdo da Alianca de Maes e Familias Raras em um
CENTRO DE REFERENCIA EM DOENCAS RARAS EM PERNAMBUCO COM
SUPORTE PARA ATENDIMENTO DE DEMANDAS DE OUTROS ESTADOS DA
REGIAO NORDESTE.

As doencas raras sdo uma realidade que ainda precisa ser desbravada pela medicina em

sua inteireza. Existe atualmente um catalogo de 8.001 doengas raras, excetuando-se as
AMAR - ALIANCA DE MAES E FAMILIAS RARAS
www.amareagir.com
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combinagdes entre patologias diversas, das quais nem os médicos conhecem todos os
sintomas, e um indice bastante significativo de mais de 30% das pessoas morrem sem
ter conseguido sequer ter seu diagndstico concluido. As pessoas com doencas raras
precisam que o Estado as trate com um olhar especializado, pois s6 com iniciativas
publicas especificas para este segmento, podemos considerar que se usufrua de um
direito fundamental e para todas e todos: o direito a Saude. Nesta perspectiva,
apresentamos o nosso principal pleito: A EFETIVA IMPLEMENTACAQO DE UM CENTRO —
NAO APENAS UM SERVICO - DE_REFERENCIA EM DOENCAS RARAS, conforme
disciplinado na Portaria 199 do Ministério da Saude, de 30 de janeiro de 2014, que
institui a Politica Integral as Pessoas com Doengas Raras, aprova as diretrizes para
Atengdo Integral as Pessoas com Doengas Raras no ambito do sistema Unico de Saude
(SUS) e institui incentivos financeiros de custeio.
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Precisamos de estrutura laboratorial e terapéutica que atenda a demanda frequente de
constantes exames, além de profissionais especializados e que se dediquem
especificamente aos casos de doengas raras, visando maior eficiéncia e celeridade no
diagnostico, bem como para tratamento adequado. Precisamos de estrutura fisica que
comporte as demandas de consulta, de atividades complementares como fisioterapia,
fonoaudiologia, terapias ocupacionais, atividades, de exames e tratamentos das mais
diversas naturezas que as inumeras doencas raras necessitam. Cabe ainda a necessidade
de manutencdo de equipes multidisciplinares para atendimento inclusive em regime de
plantdo suportando casos de urgéncia, tdo comuns na realidade das doencas raras.

2. Realizagdo de um MAPEAMENTO DO IMPACTO SOCIOECONOMICO DAS
DOENCAS RARAS SOBRE AS FAMILIAS DIRETAMENTE AFETADAS PELO
PROBLEMA, com recorte para a Regido Nordeste do Brasil, trabalho que
pode ser realizado pela AMAR — Alianga de Mies e Familias Raras, mas
para o qual nossos recursos financeiros sdo insuficientes.

3. Apoio institucional e consultivo para consecug¢io do Certificado de
Entidade Beneficente de Assisténcia Social (Cebas) da AMAR na area de
Saude.

4. Apoio consultivo e politico para estabelecimento de um convénio na area
de Saude para atendimento e suporte as pessoas com doengas raras em
diagndstico e terapia.

5. Marca¢do de uma agenda em Brasilia-DF para apresentacdo e tratativas
do projeto de implantagdo de uma unidade de saude voltada com
exclusividade ao tratamento e a pesquisa conveniada com institui¢des

AMAR - ALIANCA DE MAES E FAMILIAS RARAS
www.amareagir.com

amar .com
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AMAR - ALIANCA DE MAES E FAMILIAS RARAS
Rua Alm. Neves Fernandes, S/N — Centro Esportivo Santos Dumont

Boa Viagem — Recife — PE - CEP: 51.030-230
CNPJ: 25.144.009/0001-05

aMaR

de referéncia no Nordeste brasileiro, conforme Estudo de Viabilidade
que vem sido desenvolvido pela AMAR - Alianca de M3es e Familias
Raras com recursos proprios desde 2017.

Implementar a Lei do cuidador com lagos afetivos.

Prioridade para a pessoa com doengas raras na aquisicdo de imével para
moradia prépria nos projetos habitacionais executados pelo governo
Federal, com critérios de financiamento compativeis com os
rendimentos da pessoa com doengas Raras ou de sua familia, e que
assegure dignidade para esses cidaddo.

Adogao imediata de providéncias para agilizagdo do fornecimento de
Orteses, proteses, meios auxiliares de locomogdo, medicamentos,
insumos e formulas nutricionais, com a qualidade e a celeridade
necessdria para evitar agravos nas condi¢des das pessoas com Doencas
raras que fazem uso didrio, garantindo também a aquisicdo dessas de
acordo com as adaptagoes de tecnologias assistivas, recomendadas nos
laudos médicos de solicitagdo, bem como amplia¢do e descentralizagio
nas demais regides do estado interiorizando os atendimentos.

Assisténcia prioritdria no caso de assisténcia Social e recursos de
sobrevivéncia como prioridade de entrega de cestas basicas e insumos
de sobrevivéncia.

10. Promogao e campanhas de conscientizagdo da sociedade civil e 6rgdos

publicos em abrangéncia nacional.

Precisamos de agdes de humanizagdo para as familias com doencas raras
do estado de Pernambuco, nesta pandemia podemos sentir a fragilidade
e a falta de politicas publicas e agdes, que priorizasse este segmento que
ja é tdo fragil diante das agGes realizadas pelas autoridades de saude,
assisténcia social, educagao...

Podemos sentir na pele o abandono e a invisibilidade do sistema para
pessoas com doencas raras e seus familiares diante da calamidade que
estamos vivendo com a pandemia da COVID 19.

AMAR - ALIANCA DE MAES E FAMILIAS RARAS
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AMAR - ALIANCA DE MAES E FAMILIAS RARAS

Rua Aim. Neves Fernandes, S/N — Centro Esportivo Santos Dumont
Boa Viagem — Recife — PE - CEP: 51.030-230

CNPJ: 25.144.009/0001-05

aMaR

Esperamos com fé e esperanca que dessa vez nosso pleito possa ser ouvido
e atendido por esta frente parlamentar de Doencgas RARAS.
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Agradecemos a Presenca do senhor excelentissimo Deputado Diego

Garcia, na nossa comunidade de Doencas raras em Pernambuco.

Atenciosamente:

Lilian Pollyana Dias Ferreira
Presidente da AMAR

AMAR - ALIANCA DE MAES E FAMILIAS RARAS
www.amareagir.com
amare

144

Assinado eletronicamente pelo(a) Dep. Diego Garcia e outros
Para verificar as assinaturas, acesse https://infoleg-autenticidade-assinatura.camara.leg.br/CD214767151800




ANEXO IV — Documentos recebidos

IV.5 — Alianga de Maes e Familias Raras — AMAR: Pleito cuidadores com lagos
afetivos
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Recife,24 de Outubro de 2021

Pleito Cuidadores com Lagos Afetivos

Excelentissimo Deputado Diego Garcia

Somos a AMAR - Alianca de Mdes e Familias Raras, instituicio sem fins
lucrativos sediada no Centro Esportivo Santos Dumont, que milita ha oito anos
pela causa das pessoas com deficiéncia e doencas raras e seus cuidadores.

Em 2015, através do Projeto de Lei n? 153/2015, o Governo do Estado de
Pernambuco instituiu a Semana Estadual de Conscientizacdo Sobre Doengas
Raras, na ultima semana do més de fevereiro, anualmente, atendendo ao apelo
de diversas instituicbes que, como a nossa, vislumbram melhorias no
reconhecimento das demandas destas pessoas e suas familias, visando garantir-
Ihes o direito a plena cidadania.

Considerando que Pernambuco tem figurado na vanguarda dos Estados
Brasileiros, tendo assinado, no ultimo dia 10/02/2017, um Termo de
Cooperagdo entre Governo do Estado, o Tribunal de Justica de Pernambuco
(TIPE), a Assembleia Legislativa (Alepe) e 6rgdos da sociedade civil, Com o
objetivo de desenvolver politicas publicas em apoio as familias de criangas com
de doengas e sindromes raras do Estado.

Apresentamos um pleito para IMPLEMENTACAO DA POLITICA DA/O
CUIDADOR/A DA PESSOA COM DEFICIENCIA com 10 tépicos:

RECONHECIMENTO E CADASTRAMENTO DA FIGURA DA/O CUIDADOR/A

AMAR — ALIANCA DE MAES E FAMILIAS RARAS
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Um dos principais lemas da AMAR — Cuidar de quem
cuida. Pensando nisso, nesta semana da pessoa com doencas raras, 0S N0SSOS
olhos voltam-se para as pessoas cuidadoras que acabam sendo o principal
caminho para a pessoa com deficiéncia conviver com dignidade nessa
sociedade.
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A figura da/o cuidador/a deve ser considerada pela
pessoa que possui lagos afetivos e representa a principal referéncia de familia
para a pessoa com deficiéncia. Ha familiares que assumem todos os cuidados da
pessoa com deficiéncia e desenvolvem este papel com muito amor e
renunciando, na grande maioria das vezes, sua prépria vida.

Cumpre informar que, na sociedade machista em que
vivemos, na esmagadora maioria das vezes, quem assume este papel e toda
esta carga de responsabilidade sao as mdes, grandes companheiras de toda uma
trajetéria de vida de suas/seus filhas/os, e que em mais de 70% dos casos, sdo
abandonadas pelos companheiros.

Consideramos ainda, como requisito  para
caracterizar o papel de cuidador/a e, destarte, figurar como beneficiaria/o desta
politica de cuidados/a ora proposta, auséncia de recebimento de quaisquer
valores remuneratdrios, sendo o Unico motivo que lhe move para realizar tdo
ardua missdo a relagdo sentimental, podendo ou ndo advir de vinculo parental.

E preciso que os Conselhos Regionais de Assisténcia
Social - CRAS, ou mesmo que o Estado crie uma equipe de trabalho especifica
para esta finalidade, e estes possam fazer o cadastro das pessoas que ocupam
esta posicdo de cuidadoras/es, realizado por uma equipe multidisciplinar, e a
partir deste cadastro, estas pessoas possam ser beneficiadas por politicas

publicas nas 3 esferas: Municipal, Estadual e Federal, que passamos a enumerar

1 — GARANTIA DE PRIORIDADE NA MARCACAO DE MEDICOS

AMAR - ALIANCA DE MAES E FAMILIAS RARAS
www.amareagir.com
amareagir@gmail.com
(81) 98491-5596
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Conviver com uma pessoa com deficiéncia, muitas
vezes importa em anular-se para cuidar em tempo integral, da pessoa cuidada.
Temos identificado, entre as pessoas cuidadoras, uma falta de tempo total para
cuidar de si, com casos de contragdo de doengas com trato simples como a
tuberculose, mas que ndo se cuidaram exatamente por esta dificuldade de se
afastar momentaneamente da pessoa cuidada.
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2 - CRIACAO DE GRUPO DE TRABALHOPARA GARANTIR SUPORTE
PSICOTERAPEUTICO A ESTAS PESSOAS CUIDADORAS

A AMAR fez uma pesquisa com as mais de 400 pessoas
cuidadora das familias que assiste e identificou que a baixa auto estima é um
dos principais problemas enfrentados por estas pessoas. Sdo pessoas que n3o se
consideram felizes, que declaram ndo sentir prazer na vida e que se encontram
extremamente perdidas com as diferentes fases pelas quais passam seus entes
queridos com deficiéncia.

Sdo pessoas que precisam de suporte emocional,
acompanhamento terapéutico para lidar com suas frustacdes, seus medos, as
renuncias que enfrentam e estarem permanentemente fortalecidas para a dificil
jornada de acompanhar uma pessoa com deficiéncia em todos os seus passos.

3 - OFERECIMENTO DE CURSOS DE APRIMORAMENTO DO PAPEL DE
CUIDADOR/A

Entendemos que o Estado deve oferecer, de forma
frequente, cursos que ajudem as pessoas cuidadoras a ganhar conhecimentos
minimos necessarios para tratamento de algumas doencas.

Ainda que sejam oferecidos cursos que ajudem as
pessoas cuidadoras a, ndo sé aprender a lidar, mas a “entender” de fato, quais
os desafios que as diferentes doengas apresentam. Algumas deficiéncias trazem
mais dificuldade quando as pessoas estdo na fase da puberdade, outras j& tem
momentos que tem agravamento e comprometimento de fungdes respiratdrias
ou digestivas, etc. E preciso que a pessoa cuidadora entenda o processo da
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doenga que acomete a pessoa cuidada para que assim possa prestar uma
assisténcia mais efetiva.
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4 - PASSE LIVRE PARA CUIDADOR/A

A pessoa cuidadora, dentro da perspectiva que se
coloca esta politica, vive em fungdo da pessoa cuidada, mesmo quando n3o esta
em sua companhia. Hd um compromisso, ainda que n3o externalizado de voltar
com celeridade para seu papel, quando das raras oportunidades em que se
afasta da pessoa cuidada.

A proposta € desvencilhar a necessidade da presenca
da pessoa com deficiéncia para a utilizagdo do passe livre no transporte publico.
Isso vai facilitar a vida destas pessoas.

5 — CARTILHA PARA A PESSOA CUIDADORA

Seria importante a criagdo de uma cartilha para
orientar as pessoas cuidadoras sobre os direitos contidos na implementacéo
desta politica, bem como para informagdes gerais do interesse de quem
desenvolve a atividade.

6 — Apoio aos cuidadores com técnicos de enfermagens.

A ideia aqui é que, infelizmente, a realidade das
pessoas cuidadoras € de ndo ter com quem deixar a pessoa cuidada, quando
precisam ir a um médico, resolver algum problema burocratico que necessita de
sua presenca fisica, para fazer um curso ou mesmo quando precisam de um
momento de lazer.

A proposta € que um técnico de enfermagem posso
render essas cuidadora quando se fizer necesséario, na possibilidade de
acolhimento desta pessoa com deficiéncia por algumas horas, possibilitando as
pessoas cuidadoras que possam ter uma vida social em alguns momentos e que
ndo resumam sua existéncia a sobrevivéncia em funcio de uma deficiéncia.
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Finalizamos assim 0s nossos pleitos, reiterando nossa disponibilidade para
dialogar sobre as propostas no processo de implementac&o.
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Atenciosamente,

JMC/ (V
/}

£
Lilian Pollyana Dias Ferreira
Presidente da AMAR
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