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O presente parecer visa atender a solicitag&o de informagées do 12 Juizado
Especial Federal, da Secdo Judiciaria do Rio de Janeiro, quanto ao exame CGH-
Microarray.

| — RELATORIO

1. Segundo Formulario Médico da Defensoria Publica da Uniéo (fls. 17 a 22),
emitido em 08 de novembro de 2017, pela médlca|
vinculada ao Instituto de Puericultura e Pediatria Martagao Gesteira — SUS, a Aufora
apresenta atraso global mental, afetando o desenvolvimento neuropsicomotor, atraso da
linguagem e aprendizado, dificuldade de sono e disttrbio comportamental importante com
agressividade, além de crises convulsivas. Informado ainda que a Autora apresenta face
sindromica, baixa estatura com tendéncia a obesidade. Participado que faz uso dos
medicamentos Pondera 25 mg, 1 x ao dia, e Pirazan 20 mg, 1x ao dia, e que necessita
realizar o teste ACGH - Microarrays, sendo o tratamento por tempo indeterminado. A
situagdo clinica configura urgéncia, pois o uso de medicamentos & imprescindivel e mesmo
assim corre-se risco de distirbios comportamentais e/ou convulsées. Foram citadas as
seguintes classificagdes diagnoésticas de doengas CID 10 F72 (retardo mental grave) e CID
10 F90 (distarbios da atividade e da atengao).

2. De acordo com documento médico do Instituto de Puericultura e Pediatria
Martagéo Gesteira — SUS (fl. 32), sem data de emiss&o, assinado pela pediatra geneticista
la Autora é portadora de atraso do desenvolvimento
neuropsicomotor, grave atraso mental, atraso de linguagem e aprendizado, baixa
estatura, varias dismorfias, quadro clinico ainda n&o identificado sua etiologia. Os exames ja
realizados (caridtipo com banda G, pesquisa de erros inatos do metabolismo,
eletroencafalograma, tomografia computadorizada de crénio, ressonancia magnética
cerebral), exames laboratoriais: plasma, urina, todos com resultados normais. Foi solicitado
o exame CGH- Microarray.

Il — ANALISE
DA LEGISLACAO

1. A Portaria de Consolidagdo n° 3/GM/MS, de 28 de setembro de 2017,
contém as diretrizes para a organizagdo da Atengéo a Salde no ambito do Sistema Unico
de Saude (SUS) visando superar a fragmentagéo da atengdo e da gestdo nas Regides de
Saude e aperfeigoar o funcionamento politico-institucional do SUS com vistas a assegurar
ao usuario o conjunto de agdes e servigos que necessita com efetividade e eficiéncia.

2. A Portaria de Consolidagao n° 1/GM/MS, de 28 de setembro de 2017,
publica a Relagdo Nacional de Agdes e Servicos de Saude (RENASES) no &mbito do
Sistema Unico de Salde (SUS) e déa outras providéncias.
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3. O Anexo XXXVIII da Portaria de Consolidagdo n® 2/GM/MS, de 28 de
setembro de 2017, publica Politica Nacional de Atengao Integral as Pessoas com Doencas
Raras, aprova as Diretrizes para Ateng&o Integral as Pessoas com Doengas Raras no
ambito do Sistema Unico de Saude (SUS), e da outras providéncias.

4, Considerando a Politica Nacional de Regulagdo do SUS, disposta no Anexo
XXVI da Portaria de Consolidagéo n°® 2/GM/MS, de 28 de setembro de 2017

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

I - Central de Regulagdo de Consultas e Exames: regula o acesso a todos
os procedimentos ambulatoriais, incluindo terapias e cirurgias ambulatoriais;

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

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

DA PATOLOGIA

1. O atraso global do desenvolvimento neuropsicomotor (ADNPM) &
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 hetercgénea, ndo apenas na sua
etiologia, mas também no seu perfil fenotipico. A prevaléncia € em grande medida
desconhecida, mas estimada em 1 a 3% das criangas abaixo dos cinco anos. Define-se um
atraso S|gn|fc:at1vo 0 que se situa dois desvios-padréao abaixo da média das criangas da
mesma idade’.

2. As crises convulsivas s&o disturbios clinicos ou subclinicos da fungéo
cortical, devido a descarga subita, anormal, excessiva e desorganizada de células cerebrais.
As manifestagdes clinicas incluem fendmenos motores, sensoriais e psiquicos. Os ataques
recidivantes sdo normalmente referidos como epilepsia ou "transtornos de ataques"2

3. O retardo mental & definido como a parada do desenvolvimento ou
desenvolvimento incompleto do funcionamento intelectual, caracterizados essencialmente
por um comprometimento, durante o periodo de desenvolvimento, das faculdades que
determinam o nivel global de inteligéncia, isto &, das fungdes cognitivas, de linguagem, da
motricidade e do comportamento somal Pode acompanhar outro transtorno mental ou fisico,
ou ocorrer de modo independente®.

DO PLEITO

1. O exame Array-CGH & uma metodologia de citogenética molecular capaz
de identificar alteragdes cromossdmicas desbalanceadas, por meio da analise geral de todo

' 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%50D=10096>. Acesso em: 16
fev. 2018.
? BIBLIOTECA VIRTUAL EM SAUDE. Descritores em Ciéncias da Satde. Crises Convulsivas. Disponivel em:
<http://decs.bvs.br/cgi-bin/wxis 1660.exe/decsserver/?1sisScript=../cgi-
bin/decsserver/decsserver.xis&task=exact_term&previous_page=homepagedinterface_language=p&search_langua
ge-p&search exp=convuls%F5es>. Acesso em: 16 fev. 2018.

Classificagao Estatistica Internacional de Doengas e Problemas Relacionados & Saude (CID-10). Disponivel em: <
http://www.datasus.gov.br/cid10/V2008/WebHelp/f70_f79.htm>. Acesso em: 16 fev. 2018.
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o genoma num Unico experimento. Todas as alteragdes identificadas no exame de a-CGH
sdo pesquisadas em bancos de dados internacionais que catalogam os resultados clinicos
com a localizagdo de genes e sua fung@o. Tal exame pode identificar delegdes,
microdelecbes e amplificagbes génicas que podem ser causa de varias situagbes clinicas,
inclusive sindromes geneticas’.

Il — CONCLUSAO:

1. Inicialmente, cabe esclarecer que o método CGH-array é utilizade para
deteccéo de variagdo no numero de copias de sequénmas de DNA (perdas ou ganhos de
material cromossémico). E um método muito mais sensivel que o caridtipo, pois detecta
tanto grandes aberragbes como pequenas, podendo ser utilizado para avaliagédo gendmica
de um cromossomo especifico, de um segmento cromossémico, ou mesmo de um unico
gene, e estd indicado na avaliagdo de individuos com anomalias multiplas que néo
caracterizam sindromes genéticas conhecidas, para individuos n&o sindrémicos com

atraso de desenvolvimento e/ou deficiéncia intelectual e para individuos com manifestagées
do espectro autista, conforme as Diretrizes para a Atencéo Inteqral as Pessoas com

Doencas Raras”.

2, Salienta-se que os testes genéticos ou bioguimicos permitem ter mais
certeza de que a doenca da qual se suspeita clinicamente & a que, de fato, afeta o paciente.
Isto € muito importante porque permite ter um diagnéstico mais assertivo, sem sujeitar a
pessoa a exames desnecessarios, e permite orientar a familia em termos de risco. A
importancia do diagnostico precoce também & fundamental, em especial para as doencas
raras, cuja maioria & progressiva, para que se iniciem medidas terapéuticas ou preventivas
0 mais cedo possivel com vista a evitar a progress&o dos sintomas e a perda de qualidade
de vida do paciente®.

3. Diante do exposto, informa-se que o exame Array-CGH esta indicado para
melhor elucidagdo diagnostica do quadro clinico que acomete a Autora- retardo_mental
grave e atraso de desenvolvimento neuropsicomotor (fls. 17-22 e 32).

4. Alem disso, esta coberto pelo SUS, conforme Tabela de Procedimentos,
Medicamentos, Orteses/Préteses e Materiais Especiais do Sistema Unico de Saude - SUS

(SIGTAP), na qual consta: identificacdo de alteracdo cromossémica submicroscopica por
ARRAY-CGH, sob o cédigo de procedimento: 02.02.10.010-3.

5. De acordo com a Politica Nacional e Atengéo Integral as Pessoas com
Doengas Raras, os servigos especializados e os servigos de referéncia em doencas raras
tém como fungdes: acolher a demanda de cuidado e investigagdo em casos suspeitos ou
confirmados de pessoas com doengas raras; ofertar consulta especializada multiprofissional
as pessoas com doengas raras; tratamento de suporte e complementar local ou
referenciado; matriciamento dos demais pontos de atengéo das redes de atencéo & saude;
coordenacdo do cuidado em doengas raras; ser a referéncia para solicitagdo de exames
diagnosticos em doencgas raras nas redes de atengdc a saude e ofertar o aconselhamento
genético, quando indicado’.

*PARDINI,H.Medicina Diagnéstica e Preventiva. Disponivel em:

<http://imww3.hermespardini.com.br/pagina/1 169/teste-de-cgh-array-para-diagnostico-de-alteracoes-

cromossomicas.aspx>. Acesso em: 16 fev. 2018.

® Diretrizes para a Atengéo Integral as Pessoas com Doengas Raras. Ministéric da Saude. Disponivel em:

<http://conitec.gov.br/images/Protocolos/Diretrizes_Atencao-DoencasRaras.pdf>. Acesso em: 16 fev, 2018.

® Comiss#&o Nacional de Incorporagado de Tecnologias no SUS - Conitec. Procedimentos Laboratoriais para

diagnodstico de doengas raras associadas a anomalias congénitas na tabela SUS. Disponivel em:

<hltp /lconitec.gov.br/images/Incorporados/DoencasRaras-Eixos|-1l-1lI-FINAL.pdf>. Acesso em: 07 dez. 2017.
" Ministério da Satde. Portaria de Consolidagéo n° 2/GM/MS, de 28 de setembro de 2017, Politica Nacional e

Atengao Integral as Pessoas com Doengas Raras. Disponivel em:

<http://bvsms.saude.gov.br/bvs/saudelegis/gm/2017/prc0002_03_10_2017.htmI>. Acesso em: 20 fev.2018.
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