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Introducgao

Nas ultimas décadas, a atengdo 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 nas medidas adotadas provocou uma alteragdo no peffil
epidemiolégico da mortalidade infantil, com redugdo proporcional da mortalidade por
doengas preveniveis, e aumento proporcional das causas “ndo-preveniveis”, dentre elas
as anomalias congénitas de causa genética, que tendem a ser em alguns anos a
principal causa de mortalidade infantii no Brasil, como consequéncia inevitavel da
melhora das condigdes de saude da populacdo, tal qual ocorreu em paises mais
desenvolvidos.

Ha falta de profissionais de saude e servicos especializados para atengao de
doencgas raras, sem possibilidades de resolugdo a curto e meédio prazo. A formagao de
médicos especialistas em genética ndo acompanhou a necessidade crescente e
previsivel de mao de obra especializada para esse novo cenario epidemiolégico de
elevagao proporcional na prevaléncia de doengas genéticas, aumento nos custos de
tratamento e a consequente necessidade de racionalizacdo da assisténcia a fim de
aumentar a eficiéncia do sistema.

A atual Politica Nacional de Atencdo Integral as Pessoas com Doengas Raras

precisa ser aperfeicoada para lidar com essa situagdo atual, pois ndo conseguiu



organizar as redes de atengdo em doengas raras, principalmente em razdo da falta de
médicos especializados em doengas genéticas.

Atualmente ha 18 servicos habilitados como Servigos de Referéncia em
Doencas Raras, distribuidos em apenas 12 unidades federativas. Nao ha nenhum
desses servigos nos estados da regido Norte do pais e nas demais regides, nos estados
de Maranhdo, Piaui, Rio Grande do Norte, Paraiba, Alagoas, Sergipe, Mato Grosso e
Mato Grosso do Sul.

A distribuicdo dos pontos de atengao é 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.

O modelo de financiamento precisa ser aperfeicoado, assim como o0s
mecanismos de incorporagao de novos medicamentos, com especial atengdo para os
mecanismos de compartilhamento de risco.

Existe ainda uma grande inseguranga juridica em relagdo a responsabilidade
assumida pelos servicos de saude que requerem sua habilitagdo como Servico de
Referéncia em Doencas Raras, havendo casos de decisdes do Judiciario mandando o
servico arcar com todos os custos do tratamento, e a dificuldade dos estados e
municipios em arcar com os custos de atencdo da pessoa com doenga rara. E a
judicializagdo, se € um ato de desespero em busca do seu direito a vida, ndo é
sustentavel.

Durante os trabalhos dessa subcomissao em 2019 e em 2021 avangamos muito,
e um desses avangos foi a publicacdo a Lei 14.154, de 2021, ampliando o rol de
doengas que devem fazer parte do Programa Nacional de Triagem Neonatal. Agora
precisamos fiscalizar a aplicagcdo da Lei e verificar quais medicamentos incorporados
estdo senso disponibilizados, e quais PCDTs precisam de atualizacio.

Ha necessidade de atualizagdo da legislagao vigente sobre o Programa Nacional
de Triagem Neonatal, pois nem a Portaria MS/GM no 822, de 2001, que instituiu o
Programa Nacional de Triagem Neonatal, nem a Portaria de Consolidacdo no 5, de
2017, que consolida as normas sobre as acdes e os servicos de saude do Sistema
Unico de Salde, 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 no 2.829, de 14 de dezembro de 2012.



Objetivo e Agoes da Subcomissao

Dividiremos o nosso trabalho em trés grandes eixos, abordando os trés
principais stakeholders do tema de doencas raras: a populagdo, as pesquisas, e a
politica.

Quando a gente fala da populagéo precisamos ouvir 0s pacientes, as familias, as
associagdes da sociedade civil. Nés precisamos trabalhar sempre a partir de uma
perspectiva de familia, pois sabemos que o fortalecimento dos vinculos familiares é fator
de protecdo para as pessoas com doengas raras.

Quando a gente fala de pesquisa, estamos falando da industria e do
desenvolvimento de medicamentos, dos centros de referéncia, dos centros de infuséo,
dos centros de triagem neonatal, e da pesquisa clinica.

A parte politica envolve o governo federal, os governos estaduais e municipais, a
ampliacdo do acesso ao diagnodstico e aos medicamentos, a fiscalizagédo da lei de
ampliacdo do teste de triagem, o acompanhamento dos processos de incorporagao de
novos medicamentos e a interagdo com o ministério da saude e ministério da educacgao.

Dito isso, pretendemos realizar visitas aos centros de referéncia de doencas
raras, centros de tiragem neonatal, e centros de infus&o.

Se possivel, gostariamos de também de visitar alguma industria de producéo de
medicamentos para doencgas raras.

Ainda falando no primeiro eixo, gostariamos de realizar eventos regionais nos
estados para ouvindo a populagédo e os especialistas, possamos trazer suas demandas
e suas perspectivas para o debate em Brasilia. A Camara dos Deputados precisa estar
mais proximo da populacdo que pretende ajudar. Com certeza serdo encontros valiosos
e frutuosos.

Por dltimo, vamos trabalhar junto ao ministério da saude para obter informagdes

importantes por meio de requerimentos de informacgao.



Cronograma

Instalacdo da Subcomissao para tratar de doencas raras e apresentacao de

plano de trabalho

Apresentacao de requerimentos de realizagcdo de encontros regionais e visitas
técnicas aos centros de referéncia, centros de triagem e centros de infuséo
Apresentacdo de requerimentos de informag&o ao Ministério da Saude e

Ministério da Educacéo

Realizacdo dos eventos regionais

Realizacdo de visitas técnicas
Consolidacao de informacdes e apresentacdo de minuta de parecer para

consulta publica

Elaboracéo de relatério final.

Brasilia, 22 de agosto de 2023



