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Serviço de Genética Médica:
Em atividade desde 1986
Mais de 15.000 famílias vinculadas
Atendimentos nas áreas de Genética geral, Erros inatos do metabolismo,

Triagem neonatal, Medicina reprodutiva, Medicina Fetal e Oncogenética.
Número de consultas, (ambulatoriais):

- 2018: 1612 atendimentos
- 2019: 1436 atendimentos
- 2020: 363 atendimentos

(manutenção integral da assistência de Medicina Fetal, Berçário e Triagem
Neonatal)
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Neurologia pediátrica:

 Neurogenética: 400 atendimentos/ano

 Doenças Neuromusculares: 600 atendimentos/ano

(consultas online, prescrição de medicamentos, urgências)

Neurologia:

 Neurogenética: 200 atendimentos/ano

 Distúrbios de Movimento: 1400 atendimentos/ano

(contato telefônico e cancelamento parcial de consultas, urgências)
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Imunologia:
2400 atendimentos/ano (contato telefônico e cancelamento de consultas

até junho, retorno parcial a partir de julho; foram mantidas as infusões de
imunoglobulinas).

Centro de Referência em Neurofibromatoses:
500 atendimentos/ano (consultas suspensas)

Reumatologia

1



A situação dos pacientes com doenças raras durante 
a pandemia da Covid-19

Problemas:

Dificuldade de acesso para novos casos
Atraso no início dos tratamentos
Interrupção de tratamentos em curso
Redução da oferta de exames complementares
Redução de oferta de consultas em diversas especialidades
Redução de leitos disponíveis para internação
Redução de cirurgias “eletivas”
Redução do acesso a próteses, órteses, cadeiras de rodas, etc.
Dificuldades na obtenção de transporte, a partir dos municípios do interior

do Estado
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Medidas gerais propostas:

Adoção de medidas concretas/protocolos de ação, para as necessidades 
dos pacientes com Doenças Raras durante a pandemia, devido à 
complexidade do seu cuidado. 

Garantir o acesso dos novos casos, para diagnóstico e tratamento.

Manutenção do funcionamento dos Serviços que atendem pessoas com 
Doenças Raras, com os cuidados necessários, durante a pandemia.

Manter o funcionamento dos postos de infusão de medicamentos.

Garantir, junto aos gestores municipais e estaduais, o transporte 
necessário para os atendimentos. 
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Triagem neonatal:

Manter o funcionamento dos postos de coleta: maternidades/postos de 
saúde. 

Estimular a população a comparecer aos postos de coleta.

Realizar os exames no tempo recomendado.

Comunicar adequadamente os resultados.

Convocar os  pacientes com resultados positivos ou duvidosos.

Atendimento das urgências e emergências.
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Portaria nº 199/GM/MS, de 30 de janeiro de 2014
(Política Nacional de Atenção Integral às Pessoas com Doenças Raras)

• Art. 5º São objetivos específicos da Política Nacional de Atenção Integral às Pessoas com Doenças Raras:

• I - garantir a universalidade, a integralidade e a equidade das ações e serviços de saúde em relação às pessoas com
doenças raras, com consequente redução da morbidade e mortalidade;

• II - estabelecer as diretrizes de cuidado às pessoas com doenças raras em todos os níveis de atenção do SUS;

• III - proporcionar a atenção integral à saúde das pessoas com doença rara na Rede de Atenção à Saúde (RAS);

• IV - ampliar o acesso universal e regulado das pessoas com doenças raras na RAS;

• V - garantir às pessoas com doenças raras, em tempo oportuno, acesso aos meios diagnósticos e terapêuticos
disponíveis conforme suas necessidades; e

• VI - qualificar a atenção às pessoas com doenças raras.
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