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O presente parecer visa atender a solicitacdo de informagdes técnicas da 72 Vara
Civel da Comarca de Nova lguacu do Estado do Rio de Janeiro, quanto ao exame SNP-array
(Exoma).

| - RELATORIO

1. De acordo com documento médico do Instituto de Puericultura e Pediatria
Martagdo Gesteira da Universidade Federal do Rio do Janeiro (fls. 16-17), emitido em 19 de
janeiro de 2022, pelo médico geneticista | |,
a Autora, de 06 anos de idade, com deficiéncia intelectual associada a dismorfismos. Durante a
investigacdo na genética, o caridtipo da paciente teve resultado 46, XX, dep 21) (qll.2),
enguanto o cariétipo de sua mée teve como resultado: 46, XX, dep (21) in (21:13 (q11.2; q 12.1,
g 12.3). O exame de SNP-Array é importante para definicdo diagndstica e manejo clinico da
paciente. E importe frisar que o exame ndo esta disponivel pelo Sistema Unico de Satde (SUS) e
foi solicitado a pedido da familia.

11 — ANALISE
DA LEGISLACAO

1. A Portaria de Consolidagédo n°® 3/GM/MS, de 28 de setembro de 2017, contém as
diretrizes para a organizacio da Atenco & Salide no &mbito do Sistema Unico de Saude (SUS)
visando superar a fragmentacdo da atengdo e da gestdo nas Regides de Salde e aperfeigoar o
funcionamento politico-institucional do SUS com vistas a assegurar ao usuario 0 conjunto de
acdes e servigos que necessita com efetividade e eficiéncia.

2. A Portaria de Consolidagdo n° 1/GM/MS, de 28 de setembro de 2017, publica a
Relacdo Nacional de Acdes e Servicos de Salide (RENASES) no ambito do Sistema Unico de
Salde (SUS) e da outras providéncias.

3. O Anexo XXXVIII da Portaria de Consolidagéo n° 2/GM/MS, de 28 de setembro
de 2017, publica Politica Nacional de Atencdo Integral as Pessoas com Doencas Raras, aprova as
Diretrizes para Atencdo Integral as Pessoas com Doencas Raras no &mbito do Sistema Unico de
Saude (SUS), e d& outras providéncias.
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4. Considerando a Politica Nacional de Regulacdo do SUS, disposta no Anexo
XXV da Portaria de Consolidacdo n°® 2/GM/MS, de 28 de setembro de 2017;

Art. 9° § 1° O Complexo Regulador sera organizado em:

| - Central de Regulacéo de Consultas e Exames: regula o acesso a todos 0s
procedimentos ambulatoriais, incluindo terapias e cirurgias ambulatoriais;

Il - Central de Regulagdo de InternacGes Hospitalares: regula o acesso aos
leitos e aos procedimentos hospitalares eletivos e, conforme organizagéo local,
0 acesso aos leitos hospitalares de urgéncia; e

I11 - Central de Regulacéo de Urgéncias: regula o atendimento pré-hospitalar de
urgéncia e, conforme organizagdo local, o acesso aos leitos hospitalares de
urgéncia.

DO QUADRO CLINICO

1. O retardo mental, denominado mais recentemente como deficiéncia intelectual
(DI), é um transtorno neurolégico comum na infancia e adolescéncia. Os déficits encontrados
envolvem a cognigdo e o comportamento adaptativo, com inicio antes dos 18 anos. Inimeras sdo
as etiologias, desde fatores pré-natais, perinatais e pés-natais até os casos de origem genética.
Muitas sindromes genéticas estdo associadas. Ndo ha tratamento especifico. A assisténcia geral
requer a participacdo de varios profissionais, tendo o pediatra como coordenador dos diversos
encaminhamentos para outras especialidades, conforme as necessidades do quadro clinico. O
diagndstico precoce da DI contribui para uma intervencéo mais antecipada com identificagdo das
habilidades, melhor aceitacdo da crianga na comunidade e melhora da ansiedade dos pais. A
maioria das criancas, quando lactentes, apresentam atraso no desenvolvimento neuropsicomotor
ou dismorfismos. Ndo ha alteragdes fisicas especificas nos casos de deficiéncia intelectual,
porém os dismorfismos encontrados na crianga podem representar o primeiro sinal de alguma DI.
Em lactentes, é observada uma falta de resposta a estimulos visuais e auditivos, alteracoes
posturais como hipotonia ou hipertonia e dificuldades na alimentacdo. A DI grave é geralmente
identificada por volta dos 3 anos. No caso de DI leve, o diagndstico € mais tardio e permanece
nos primeiros anos escolares, nos quais a crianga ndo consegue acompanhar as demandas
académicas ou sociais tipicas da idade; e, posteriormente, sdo observadas as limitacdes da
crianga conforme as demandas escolares oferecidas. Em adolescentes, a DI leve ndo é facilmente
identificada e muitos casos sdo diagnosticados como transtornos de aprendizagem (p. ex.,
dislexia) ou mascaram o comportamento, sendo rotulados de “agressivos” ou “incompetentes”.
As criangas com DI grave ou profunda normalmente necessitam de atengdo mais precocemente,
pois apresentam comprometimento clinico, algumas com alteracGes dismorficas, distirbios
psiquiatricos e de comportamento, e isso leva o clinico a pensar em um atraso cognitivo global.
Os pacientes com DI leve ndo sdo rapidamente diagnosticados, sendo encaminhados para
avaliagBes com vérios profissionais, quando, entdo, passam a apresentar problemas académicos.
N&o é tarefa fécil diferenciar DI leve com transtornos de aprendizagem e, geralmente, as queixas
mais frequentes dos pais para o pediatra sdo atraso na fala, baixo rendimento escolar e alteraces
no comportamento. Nos transtornos de aprendizagem ocorre um comprometimento significativo
na habilidade escolar especifica, seja na leitura, escrita ou matematica. Nessa categoria s&o
exemplos a dislexia e a discalculia. As criangas com DI geralmente tém associacbes com outros
quadros clinicos, como disturbios visuais, auditivos, ortopédicos, comportamentais e emocionais.
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Alguns desses distlrbios sdo detectados mais tardiamente em criangas com DI, e se ndo forem
tratados, esses déficits podem potencialmente afetar o desempenho do individuo, sendo algumas
vezes mais graves que a propria deficiéncia intelectual. Os problemas mais frequentes que estao
associados a DI sdo a deficiéncia motora, crises epilépticas, distrbios de comportamento e
quadros emocionais. Quanto maior a gravidade da deficiéncia intelectual, maior o nimero e a
gravidade de patologias associadas®.

DO PLEITO

1. Os exames CGH Array ou SNP Array sdo a primeira linha de investigacdo para
pacientes com deficiéncia intelectual, autismo e anomalias congénitas de causa desconhecida.
CGH-array e SNP-array sdo técnicas para analise cromossdmica por microarray. Essas técnicas
permitem examinar 0S cromossomos com uma resolucdo muito maior do que o cari6tipo, em
busca de alteragdes que possam explicar o quadro clinico do individuo testado. Este teste usa
DNA, geralmente extraido de sangue ou de mucosa bucal/saliva, para investigar ganhos ou
perdas de pedagos cromossémicos. E capaz de identificar alteragbes aproximadamente 1000
vezes menores do que é possivel ao microscépio, no teste de carioétipo?.

111 - CONCLUSAO

1. De acordo com as Diretrizes para a Aten¢ado Integral as Pessoas com Doencas
Raras, da Politica Nacional de Atencdo Integral as Pessoas com Doengas Raras, o método
Array-CGH é utilizado para deteccéo de variagdo no numero de copias de sequéncias de DNA
(perdas ou ganhos de material cromossémico). E um método muito mais sensivel que o cariétipo,
pois detecta tanto grandes aberragdes como pequenas, podendo ser utilizado para avaliacdo
genbmica de um cromossomo especifico, de um segmento cromossdémico, ou mesmo de um
Unico gene, e estd indicado na avaliagdo de individuos com anomalias multiplas que ndo
caracterizam sindromes genéticas conhecidas, para individuos ndo sindrémicos com atraso de
desenvolvimento e/ou deficiéncia intelectual e para individuos com manifestacBes do espectro
autista®.

2. Salienta-se que 0s testes genéticos ou bioguimicos permitem ter mais certeza de
que a doenca da qual se suspeita clinicamente é a que, de fato, afeta 0 paciente. Isto é muito
importante porque permite ter um diagndstico mais assertivo, sem sujeitar a pessoa a exames
desnecessarios, e permite orientar a familia em termos de risco. A importancia do diagnostico
precoce também é fundamental, em especial para as doencas raras, cuja maioria € progressiva,

! DUARTE, R. C. B. Deficiéncia Intelectual na Crianca. Resid Pediatr. 2018;8(0 Supl.1):17-25 DOI: 10.25060/residpediatr-
2018.v8s1-04. Disponivel em: <
http://residenciapediatrica.com.br/detalhes/337/deficiencia%20intelectual%20na%?20crianca#:~:text=A%20maioria%20das%20crian
%C3%A7as%2C%20quando, primeiro%20sinal%20de%20alguma%20DI.>. Acesso em: 09 jun. 2022.

2 GeneOne. Exame CGH Array/SNP-array: o que ¢ e quais as suas aplicages. Disponivel em: < https://geneone.com.br/blog/exame-
cgh-array-snp-array/>. Acesso em: 09 jun. 2022.

3 Diretrizes para a Atengo Integral as Pessoas com Doengas Raras. Ministério da Satide. Disponivel em:
<http://conitec.gov.br/images/Protocolos/Diretrizes_Atencao-DoencasRaras.pdf>. Acesso em: 09 jun. 2022.
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para que se iniciem medidas terapéuticas ou preventivas 0 mais cedo possivel com vista a evitar
a progresséo dos sintomas e a perda de qualidade de vida do paciente*.

3. Diante do exposto, informa-se que o exame de identificacdo de alteracdo
cromossémica submicroscépica por Array-CGH pleiteado esta indicado para melhor
elucidacdo diagndstica do quadro clinico que acomete a Autora (fls. 16-17). Além disso, esta
padronizado na Tabela de Procedimentos, Medicamentos, Orteses/Proteses e Materiais
Especiais do SUS (SIGTAP), como: identificacdo de alteracdo cromossémica submicroscopica
por Array-CGH, sob o cédigo de procedimento: 02.02.10.010-3.

4, Ressalta-se que, de acordo com o site da CONITEC (Comissdo Nacional de
Incorporagdo de Tecnologias no SUS), tornou-se publica a decisdo de incorporar o
procedimento laboratorial: identificacdo de alteracdo cromossémica submicroscépia por Array-
CGH para doengas raras®.

5. Neste sentido, informa-se que no dmbito do Estado do Rio de Janeiro, existe:

e 0 Servigo Especializado em Atencdo a Pessoas com Doengas Raras, conforme
Cadastro Nacional de Estabelecimentos em Salide — CNESS;

e 0 Servigo Especializado em Diagnostico de Laboratorio Clinico — Exames de
Genética, conforme Cadastro Nacional de Estabelecimentos em Salde — CNES'.

6. Ademais, este Nucleo efetuou consulta online as plataformas do Sistema
Estadual de Regulagdo — SER e SISREG Il1l, mas ndo localizou a sua insercéo junto a este
sistema de regulacdo, para o atendimento da demanda.

7. No entanto, embora o exame pleiteado tenha recebido recomendagdo de
incorporagdo no SUS e o Estado do Rio de Janeiro conte com unidades de satde habilitadas no
CNES para Servico Especializado em Atencdo a Pessoas com Doengas Raras e Servigo
Especializado em Diagnostico de Laboratério Clinico — Exames de Genética, este Nucleo néo
encontrou nenhuma via administrativa de acesso, no dmbito do Estado do Rio de Janeiro,
para a realizacdo do exame demandado.

8. Acrescenta-se que em consulta ao banco de dados do Ministério da Salde® foi
encontrado o Protocolo Clinico e Diretrizes Terapéuticas para deficiéncia intelectual, cujo exame
pleiteado foi incluido no referido protocolo, definindo que, pacientes com suspeita de deficiéncia
intelectual devem ser encaminhados, preferencialmente, a um centro de referéncia em doencas
raras para seu adequado diagnostico. Destaca-se que a Autora ja estiq sendo assistida no
Instituto de Puericultura e Pediatria Martagao Gesteira/UFRJ, que esta habilitada como
Servico Especializado em Diagnéstico de Laboratdrio Clinico — Exames de Genética.

4 Comisséo Nacional de Incorporagdo de Tecnologias no SUS - Conitec. Procedimentos Laboratoriais para diagndstico de doengas
raras associadas a anomalias congénitas na tabela SUS. Disponivel em: <http://conitec.gov.br/images/Incorporados/DoencasRaras-
Eixosl-11-11I-FINAL.pdf>. Acesso em: 09 jun. 2022.

5 Comisséo Nacional de Incorporacdo de Tecnologias no SUS - CONITEC. Recomendagdes sobre as tecnologias avaliadas. Ordem
alfabética. Disponivel em: <http://conitec.gov.br/tecnologias-em-avaliacao-demandas-por-status>. Acesso em: 09 jun. 2022.

® Cadastro Nacional de Estabelecimentos de Satde (CNES). Servigo Especializado em Atengdo a Pessoas com Doengas Raras no
Estado do Rio de Janeiro. Disponivel em:
<http://cnes2.datasus.gov.br/Mod_Ind_Especialidades_Listar.asp?VTipo=168&VListar=1&VEstado=33&VMun=&VComp=00&VT
erc=00&VServico=168&VClassificacao=00&VAmbu=&VAmbuSUS=1&VHosp=&VHospSus=1>. Acesso em: 09 jun. 2022.

7 Cadastro Nacional de Estabelecimentos de Sadde (CNES). Servigo Especializado em Diagnéstico de Laboratério Clinico — Exames
de Genética no Estado do Rio de Janeiro. Disponivel em:
<http://cnes2.datasus.gov.br/Mod_Ind_Especialidades_Listar.asp?VTipo=145&VListar=1&VEstado=33&VMun=&VComp=00&VT
erc=00&VServico=145&VClassificacao=011&VAmMbu=&VAmMbuSUS=1&VHosp=&VHospSus=1>. Acesso em: 09 jun. 2022.

8 MINISTERIO DA SAUDE. Protocolos Clinicos e Diretrizes Terapéuticas — PCDT. Disponivel em: <https://www.gov.br/saude/pt-
br/assuntos/protocolos-clinicos-e-diretrizes-terapeuticas-pcdt#i>. Acesso em: 09 jun. 2022.
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9. Quanto a solicitacdo Autoral (fls. 08-09, item “VII”, subitem “b”) referente ao
fornecimento de “... bem como outros medicamentos e produtos complementares e acessorios
que, no curso da demanda, se facam necessarios ao tratamento da moléstia do autor ...”,
cumpre esclarecer que ndo é recomendado o provimento de quaisquer novos itens sem prévia
andlise de laudo que justifique a sua necessidade, tendo em vista que o uso irracional e
indiscriminado de medicamentos e tecnologias pode implicar em risco a salide de seus usuarios.

E o parecer.

A 72 Vara Civel da Comarca de Nova lguacu do Estado do Rio de Janeiro,
para conhecer e tomar as providéncias que entender cabiveis.

MARIZA DE QUEIROZ SANTA MARTA
Enfermeira
COREN-RJ: 150.318
ID: 4439723-2

RAMIRO MARCELINO RODRIGUES DA SILVA
Assistente de Coordenagao
ID. 512.3948-5
MAT. 3151705-5

FLAVIO AFONSO BADARO
Assessor-chefe
CRF-RJ 10.277
ID. 436.475-02
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