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PARECER TECNICO/SES/SJ/NATJUS N° 1805/2022

Rio de Janeiro, 10 de agosto de 2022.

Processo n° 0800618-25.2022.8.19.0069
ajuizado por [ |

representada por | |

O presente parecer visa atender a solicitacdo de informacdes técnicas da Vara
Unica da Comarca de Iguaba Grande do Estado do Rio de Janeiro, quanto aos exames de perfil
guantitativo de aminoécidos e acilcarnitinas e identificacdo de alteracdo cromossémica
submicroscopica por Array-CGH.

| - RELATORIO

1. De acordo com Laudo Médico padrdo para Pleito Judicial de Exame e Intervencdes
(Num. 24320138 - Pags. 1 e 2) e da Secretaria Municipal de Salde de Iguaba Grande (Num.
24320138 - Pags. 3 e 4), emitido em 26 de maio de 2022 e ndo datados, pelo médico neurologista
| | a Autora, de 1 ano e 11 meses de idade, apresenta atraso global
do desenvolvimento e hipotonia. Foram solicitados os exames de perfil quantitativo de
aminoacidos e acilcarnitinas e Array-CGH, para investigacdo de causa neurolégica do quadro
clinico, sob o risco de dano irreparavel.

11 - ANALISE
DA LEGISLACAO

1. A Portaria de Consolidagdo n° 3/GM/MS, de 28 de setembro de 2017, contém as
diretrizes para a organizagio da Atencdo a Salide no dmbito do Sistema Unico de Saude (SUS)
visando superar a fragmentacdo da atencdo e da gestdo nas RegiGes de Salde e aperfeicoar o
funcionamento politico-institucional do SUS com vistas a assegurar ao usuario o conjunto de acdes
e servicos que necessita com efetividade e eficiéncia.

2. A Portaria de Consolida¢do n° 1/GM/MS, de 28 de setembro de 2017, publica a
Relacdo Nacional de Acbes e Servigos de Saude (RENASES) no ambito do SUS e da outras
providéncias.

3. O Anexo XXXVIII da Portaria de Consollda(;ao n® 2/GM/MS, de 28 de setembro
de 2017, publica Politica Nacional de Atencédo Integral as Pessoas com Doencas Raras, aprova as
Diretrizes para Atencdo Integral as Pessoas com Doencas Raras no &mbito do SUS, e d& outras
providéncias.

4, Considerando a Politica Nacional de Regulac¢do do SUS, disposta no Anexo XXVI
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 Regulacdo de Consultas e Exames: regula o acesso a todos os
procedimentos ambulatoriais, incluindo terapias e cirurgias ambulatoriais;
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Il - Central de Regulacdo de Internacfes Hospitalares: regula o acesso aos leitos e
aos procedimentos hospitalares eletivos e, conforme organizacdo local, 0 acesso
aos leitos hospitalares de urgéncia; e

Il - Central de Regulacdo de Urgéncias: regula o atendimento pré-hospitalar de
urgéncia e, conforme organizacdo local, 0 acesso aos leitos hospitalares de
urgéncia.

DO QUADRO CLINICO

1. O atraso global do desenvolvimento neuropsicomotor (ADNPM) é definido
como um atraso significativo em varios dominios do desenvolvimento: a motricidade fina e/ou
grosseira, a linguagem, a cognigdo, as competéncias sociais e pessoais e as atividades da vida
diaria. Qualquer destes dominios pode estar mais ou menos comprometido e assim o ADNPM é
uma entidade heterogénea, ndo apenas na sua etiologia, mas também no seu perfil fenotipico. A
prevaléncia é em grande medida desconhecida, mas estimada em 1 a 3% das criancas abaixo dos
cinco anos. Define-se um atraso significativo o que se situa dois desvios-padrdo abaixo da média
das criancas da mesma idade?.

2. Hipotonia muscular é a diminuicdo do tono muscular esquelético caracterizada
pela diminuicéo da resisténcia ao estiramento passivo?.

DO PLEITO

1. O exame Array-CGH consiste na extracdo de DNA, seguida de hibridagéo
genbmica comparativa com milhares de sequéncias de DNA arranjadas em uma base (Array) para
detec¢do de variacdo no numero de copias de sequéncias de DNA (perdas ou ganhos de material
cromossdmico)®. O exame Array-CGH é uma metodologia de citogenética molecular capaz de
identificar alteragcGes cromossémicas desbalanceadas, por meio da anélise geral de todo o genoma
num unico experimento. Todas as alteragdes identificadas no exame de a-CGH s&o pesquisadas em
bancos de dados internacionais que catalogam os resultados clinicos com a localizacdo de genes e
sua funcdo. Tal exame pode identificar dele¢Ges, microdeleces e amplificagcGes génicas que podem
ser causa de Vvarias situaces clinicas, inclusive sindromes genéticas®.

2. Dosagem quantitativa de aminoacidos consiste na identificacdo e quantificacdo
dos aminoacidos em sangue ou urina, através de cromatografia gasosa, cromatografia liquida de
alta perfomance (HPLC) ou espectrometria de massa para diagnéstico aminoacidopatias®.

3. Dosagem quantitativa de carnitina, perfil de acilcarnitinas consiste na
identificacdo e quantificacdo, através da espectrometria de massa, de carnitina e acilcarnitinas em

! FERREIRA, J. C. Atraso global do desenvolvimento psicomotor. Revista Portuguesa de Clinica Geral, v. 20, n. 6, p.703-12, 2004.
Disponivel em: <http://www.rpmgf.pt/ojs/index.php?journal=rpmgf&page=article&op=view&path%5B%5D=10096>. Acesso em: 10
ago. 2022.

2 BIBLIOTECA VIRTUAL EM SAUDE. Descritores em Ciéncias da Sadde. Hipotonia muscular. Disponivel em:
<https://decs.bvsalud.org/ths/resource/?id=9313&filter=ths_termall&qg=hipotonia>. Acesso em: 10 ago. 2022.

3 SIGTAP - Sistema de Gerenciamento da Tabela de Procedimentos, Medicamentos e OPM do SUS. Disponivel em:
<http://sigtap.datasus.gov.br/tabela-unificada/app/sec/procedimento/exibir/0202100103/05/2019>. Acesso em: 10 ago. 2022.

4 PARDINI, H. Medicina Diagnoéstica e Preventiva. Disponivel em: <http://www3.hermespardini.com.br/pagina/1169/teste-de-cgh-
array-para-diagnostico-de-alteracoes-cromossomicas.aspx>. Acesso em: 10 ago. 2022.

> BRASIL. Ministério da Salde — DATASUS. SIGTAP. Dosagem quantitativa de aminoacidos. Disponivel em:
<http://sigtap.datasus.gov.br/tabela-unificada/app/sec/procedimento/exibir/0202100154/08/2022>. Acesso em: 10 ago. 2022.
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sangue para auxilio diagndstico em acidemias organicas, defeitos de beta-oxidacdo de acidos
graxos e doencas do metabolismo energético em geral®.

111 - CONCLUSAOQO

1. De acordo com as Diretrizes para a Atencao Integral as Pessoas com Doencas
Raras, definidas por meio da Politica Nacional de Atencdo Integral as Pessoas com Doengas
Raras’:

1.1. O método Array-CGH ¢ utilizado para detecgdo de variacdo no nimero de
copias de sequéncias de DNA (perdas ou ganhos de material cromossémico). E um
método muito mais sensivel que o caribtipo, pois detecta tanto grandes aberragdes
como pequenas, podendo ser utilizado para avaliagdo gendmica de um
cromossomo especifico, de um segmento cromossémico, ou mesmo de um Unico
gene, e esta indicado na avaliacdo 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
manifestacdes do espectro autista;

1.2. Cabe a Atencdo Béasica encaminhar e referenciar de forma regulada o paciente
com anomalia congénita isolada ou com anomalias congénitas multiplas a Servigos
de Atencdo Especializada ou Servigos de Referéncia em Doenca Rara, com
relatério clinico resumido. Assim, independentemente do diagndstico etioldgico,
em caso de atraso no desenvolvimento neuropsicomotor, cumpre encaminhar
para terapias de apoio, bem como para especialidades médicas em geral; Servigos
de imagem, Laboratério de analises clinicas e Servigos laboratoriais de apoio
diagndstico em genética clinica: laboratério de citogenética / erros inatos de
metabolismo / biologia molecular. As amostras encaminhadas para estes
laboratérios deverdo ser analisadas, conforme a suspeita diagnostica, dentre elas a
Dosagem quantitativa de aminoacidos no sangue, e/ou na urina e Outras
tecnologias de analise bioquimicas ou moleculares incorporadas.

2. Salienta-se que os testes genéticos ou bioguimicos permitem ter mais certeza de
que a doenca da qual se suspeita clinicamente é a que, de fato, afeta o0 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 tambeém é fundamental, em especial para as doengas raras, cuja maioria € progressiva, para
que se iniciem medidas terapéuticas ou preventivas 0 mais cedo possivel com vista a evitar a
progresséao dos sintomas e a perda de qualidade de vida do paciente®.

3. Diante do exposto, informa-se que os exames de perfil quantitativo de
aminodcidos e acilcarnitinas e identificacdo de alteragdo cromossdmica submicroscépica por

® BRASIL. Ministério da Salide — DATASUS. SIGTAP. Dosagem quantitativa de carnitina, perfil de acilcarnitinas. Disponivel em:
<http://sigtap.datasus.gov.br/tabela-unificada/app/sec/procedimento/exibir/0202100146/08/2022>. Acesso em: 10 ago. 2022.

" BRASIL. Ministério da Satde. Secretaria de Atengdo a Salde. Departamento de Atencgéo Especializada e Tematica. Coordenagéo Geral
de Média e Alta Complexidade. Diretrizes para Atencéo Integral as Pessoas com Doengas Raras no Sistema Unico de Sadde — SUS /
Ministério da Salde. Secretaria de Atencdo a Saude. Departamento de Atencdo Especializada e Tematica. Coordenacéo Geral de Média
e Alta Complexidade. — Brasilia: Ministério da Satde, 2014. Disponivel em:
<https://portaldeboaspraticas.iff.fiocruz.br/biblioteca/diretrizes-para-atencao-integral-as-pessoas-com-doencas-raras-no/>. Acesso em:
10 ago. 2022.

8 Comissdo 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-1I-
II-FINAL.pdf>. Acesso em: 10 ago. 2022.
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Array-CGH pleiteados estao indicados para melhor elucidacéo diagnostica do quadro clinico que
acomete a Autora (Num. 24320138 - Pags. 1 a 4).

4. Considerando o disposto na Relagdo Nacional de Acles e Servicos de Salde
(RENASES), cumpre esclarecer que os exames demandados estdo cobertos pelo SUS, conforme
Tabela de Procedimentos, Medicamentos, Orteses/Proteses e Materiais Especiais do SUS
(SIGTAP), na qual constam: identificacdo de alteracdo cromossdémica submicroscopica por Array-
CGH, dosagem quantitativa de aminoacidos e dosagem quantitativa de carnitina, perfil de
acilcarnitinas, sob os cédigos de procedimento: 02.02.10.010-3, 02.02.10.015-4 e 02.02.10.014-6.

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

6. Neste sentido, informa-se que no ambito 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 — CNES™;

e 0 Servigo Especializado em Diagnostico de Laboratoério Clinico — Exames de
Genética, conforme Cadastro Nacional de Estabelecimentos em Satde — CNES™.

7. O acesso aos servigos habilitados para o caso em tela ocorre com a inser¢do da
demanda junto ao sistema de regulacdo. Cumpre salientar que a Politica Nacional de Regulacéo,
estd organizada em trés dimensdes integradas entre si: Regulacéo de Sistemas de Salde, Regulacéo
da Atencdo a Saude e Regulacdo do Acesso a Assisténcia, que devem ser desenvolvidas de forma
dindmica e integrada, com o objetivo de apoiar a organizacdo do sistema de salde brasileiro,
otimizar os recursos disponiveis, qualificar a atengdo e 0 acesso da populacdo as acdes e aos
servicos de saude!?.

8. No intuito de identificar o correto encaminhamento da Demandante aos sistemas de
regulacdo, este Nucleo consultou as plataformas do Sistema Estadual de Regulacdo — SER e do
SISREG I1l, mas ndo localizou a sua insercdo junto a estes sistemas de requlacdo, para o
atendimento da demanda.

9. Portanto, para acesso aos exames requeridos, pelo SUS, sugere-se que a
Representante Legal da Autora se dirija & unidade bésica de saude, mais proxima de sua
residéncia, a fim de requerer o seu encaminhamento a uma das unidades de salde especializadas,
habilitadas em exames de genética no Estado do Rio de Janeiro, e, se necessaria, a sua inser¢ao
junto aos sistemas de regulacdo, para o atendimento da demanda, através da via administrativa.

10. Quanto a solicitacdo autoral (Num. 24320137 - P4gs. 4 e 5, item “IV”, subitens “2”
e “4”) referente ao fornecimento de “... mais 0s medicamentos, insumos, consultas, exames,
cirurgias e internagdes que se fizerem necessarios no curso do processo para tratamento da
doenca que acomete a Parte Autora (...) e todos os medicamentos, insumos, consultas, exames,

® Comissdo Nacional de Incorporagio 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: 10 ago. 2022.

10 Cadastro Nacional de Estabelecimentos de Satde (CNES). Servico Especializado em Atengo 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&VTerc
=00&VServico=168&V Classificacao=00&VAmbu=&VAmMbuSUS=1&VHosp=&VHospSus=1>. Acesso em: 10 ago. 2022.

11 Cadastro Nacional de Estabelecimentos de Satide (CNES). Servigo Especializado em Diagnoéstico de Laboratorio 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&VTerc
=00&VServico=145&VClassificacao=011&VAmbu=&VAmMbuSUS=1&VHosp=&VHospSus=1>. Acesso em: 10 ago. 2022.

12 BRASIL. Ministério da Salde. Regulagio. Gestdo do SUS. Disponivel em: <http://portalms.saude.gov.br/gestao-do-sus/programacao-
regulacao-controle-e-financiamento-da-mac/regulacao>. Acesso em: 10 ago. 2022.
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cirurgias e internacdes que se fizerem necessarios no curso do processo para tratamento da
doenca que acomete a Parte Autora ...”, cumpre esclarecer que ndo € recomendado o provimento
de quaisquer novos itens sem prévia analise 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
salde de seus USUArios.
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E o parecer.

A Vara Unica da Comarca de lguaba Grande do Estado do Rio de Janeiro,

para conhecer e tomar as providéncias que entender cabiveis.
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