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PARECER TECNICO/SES/SJ/INATJUS-FEDERAL N° 0507/2019

Rio de Janeiro, 03 de junho de 2019.

Processo n° 5004632-94.2019.4.02.5118,
ajuizado por | |
representado por | |

O presente parecer visa atender & solicitagdo de informagées teécnicas da 12
Vara Federal de Duque de Caxias, da Secdo Judicidria do Rio de Janeiro, quanto ao
exame sequenciamento completo do exoma.

| - RELATORIO

1. De acordo com documentos do Instituto de Puericultura e Pediatria
Martagéo Gesteira e formulario de tratamento/internagéo/transferéncia/cirurgia/protese (pdf:
Evento_1, OUT7, pags. 3 e 4; Evento_1, OUT8, pags. 1 a 5), néo datado e emitido em 27
de margo de 2019, por | | | o
Autor & o primeiro filho de casal jovem n&o consangulneo. Na gestagao, foi diagnosticada
com polidramnia sem causa.  Evoluiu com parto prematuro e dismorfias notadas ao
nascimento.

2, O Autor apresenta transtorno do espectro autista, atraso global de
desenvolvimento, fronte ampla com implantagdo alta de cabelos, braquicefalia,
hemangioma (mancha salm&o) em fronte e em base de cranio, fronte nasal achatada,
orelhas simplificadas e cujo shaped, labio inferior protuberante e labios entreabertos.
Mancha salmao em aleta nasal esquerda. Braquimesofalangismo, prega unica palmar a
direita e hérnia umbilical pequena.

3. Ja foram realizados na investigagdo: - ecocardiograma: C1A; -
ultrassonografias transfontanela e abdominal normais; = cariétipo: 46XY (masculino normal)
e SNP-array normal (auséncia de CNVs. conhecidas). Foi solicitado o exame
sequenciamento completo do exoma para investigacéo diagnostica e melhor seguimento
do Autor, sendo fundamental para estabelecer risco de recorréncia (aconselhamento
genético). As seguintes Classificagdes Internacionais de Doengas (CID-10) foram
mencionadas: F84.9 — Transtornos globais nao especificados do desenvolvimento.

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 Atengdo a Salide no ambito do Sistema Unico
de Saude (SUS) visando superar a fragmentag&o da atengédo 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 Consolidagdo n° 1/GM/MS, de 28 de setembro de 2017,
publica a Relagéo Nacional de Agbes e Servicos de Salde (RENASES) no ambito do
Sistema Unico de Saude (SUS) e da outras providéncias.
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3. Considerando a Politica Nacional de Regulacéo do SUS, disposta no Ané;«;
XXVI da Portaria de Consolidagéo n°® 2/GM/MS, de 28 de setembro de 2017,

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

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

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

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

DO QUADRO CLINICO

1. As dismorfias existem como anomalias ocorridas durante o
desenvolvimento embriolégico. Assim, algumas delas s&o denominadas genericamente
como sindromes reconhecidas, ou seja, uma série de sinais e sintomas que existem em um
mesmo tempo e definem clinicamente um estado de doenga congénita e outras sao
registradas diretamente como patologias “da crianga com ma formagao”".

2. O autismo & uma alterag&o neurobiolégica global do desenvolvimento que
se inicia normalmente antes dos trés anos de idade e causa déficits marcados na
socializag&o, na linguagem e no comportamento. Dado que se pode manifestar com varias
caracteristicas e sintomas diferentes, a perturbagéo autistica & inserida num espectro de
doencgas designado de Perturbagdes do Espectro Autista (PEA), que inclui ainda a
Sindrome de Asperger e a Perturbagéo Global do Desenvolvimento Sem Outra
Especificagdo. Sua etiologia & complexa e na maior parte dos casos o mecanismo
patolégico subjacente & desconhecido. E um distarbio heterogéneo, diagnosticado
subjetivamente na base de um grande nimero de critérios. Muitos estudos indicam que uma
grande variedade de fatores genéticos estd na base da doenga. Para além destes,
condigdes ambientais, neurobiolégicas, neurcanatdmicas, metabolicas e imunolégicas
encontram-se em estudo®,

< O atraso global no desenvolvimento psicomotor & definido como um
atraso significativo, em vérios dominios do desenvolvimento sejam eles motricidade fina
elou grosseira, linguagem, cognigdo, competéncias sociais € pessoais e as atividades de
vida diaria. O desenvolvimento infantil € um processo que se inicia desde a vida intrauterina
e envolve diversos aspectos, como a maturagdo neurolégica, o crescimento fisico e a
construgdo das habilidades relacionadas ao comportamento e as esferas cognitivas,
afetivas e sociais de uma crianga. S&o inimeras as causas e os fatores de risco que podem
levar ao atraso no desenvolvimento. Os fatores de risco e causa pré-natal séo aqueles que
vao desde a concepgéo até o inicio do trabalho de parto, desnutricdo, ma assisténcia a
gestante, doengas infecciosas (rubéola, sifilis, toxoplasmose), agentes téxicos como alcool,
drogas, tabagismo, medicamentos e exposicdo a radiagéo, além de alteragdes
cromossémicas”.

' JAPO — Interamerican Association of Pediatric Otorhinolaryngology. MISCIONE, M. C. Anélise das Sindromes com
Disformismo em Otorrinolaringologia. Disponivel em: <http://www.iapo.org.br/manuals/03-1.pdf>. Acesso em: 30
mai. 2019.

2 GADIA, C. A.; TUCHMAN, R.; ROTTA, N. T. Autismo e doengas invasivas de desenvolvimento. Jornal de
Pediatria, v. 80, supl. 2, p. S83-5-94, 2004. Disponivel em: <http://www.scielo.br/pdf/jped/v80n2s0/v80n2Sa10.pdf>.
Acesso em: 30 mai. 2019.

3 BATISTA, M. C. Et al. Acompanhamento fisioterap@utico a bebés de risco no servigo de fisioterapia infantil.
Disponivel em:
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DO PLEITO

1. O sequenciamento do exoma permite identificar as causas genéticas de
doengas ou deficiéncias em um individuo. Os genes contém a informagéo herdada dos pais
e estima-se que existam cerca de 20 mil genes nas células do nosso organismo. A
combinagéo de todos os genes de um individuo é conhecida como genoma. Os éxons
constituem as regides dos genes que contém a informagdo necesséria para produzir as
proteinas, elementos fundamentais para que 0s organismos vivos se desenvolvam
normalmente. A palavra "exoma" faz referéncia ao conjunto de todos os éxons do genoma.
Estima-se que nas regides dos éxons ocorrem 85% das alteragdes responsaveis pelas
doengas de base genética. Por isso, o estudo desta porcdo do genoma & hoje o método
mais eficiente para estudar o DNA de um paciente e examinar exaustiva e simultaneamente
as _possiveis mutagdes genéticas causadoras da doenca ou deficiéncia de um individuo,
permitindo estabelecer um diagnéstico rapido e preciso®.

Il - CONCLUSAO

1. O estudo do conjunto de todos os éxons do genoma & hoje o método mais
eficiente para estudar o DNA de um paciente e examinar exaustiva e simultaneamente as
possiveis mutagdes genéticas causadoras da doenga ou deficiéncia de um individuo,
permitindo estabelecer um diagnéstico rapido e preciso.

2. Dessa forma, informa-se que o exame pleiteado sequenciamento
completo do exoma esta indicado para melhor elucidag&o diagnoéstica do quadro clinico
apresentado pelo Autor.

3; Afirma-se que, em 14 de margo de 2019, a Comiss&o Nacional de
Incorporagdo de Tecnologias no SUS (CONITEC) recomendou, por unanimidade, a
incorporacdo do sequenciamento completo do exoma para investigagéo etiologica de
deficiéncia intelectual de causa indeterminada, conforme previsto na Portaria SCTIE/MS n°
18, de 27 de margo de 2019,

4, Todavia, em consulta a Tabela de Procedimentos, Medicamentos,
Orteses/Proteses e Materiais Especiais do Sistema Unico de Salde - SUS (SIGTAP), na
competéncia de junho/2019, néo foi encontrado codigo de procedimento disponibilizando o
sequenciamento completo do exoma no SUS. Portanto, até o momento, nao foi
encontrada via de acesso para o exame ora pleiteado no ambito do municipio de Belford
Roxo e do estado do Rio de Janeiro.

5, Destaca-se que alternativamente ao exame pleiteado, consta na Tabela de
Procedimentos, Medicamentos, Orteses/Proteses e Materiais Especiais do Sistema Unico
de Saude - SUS (SIGTAP), os exames: identificacBo de mutac&o por sequenciamento por
amplicon até 500 pares de bases e identificac&o de alteracéo cromossémica subcroscopica
por Array-CGH, sobe os cédigos 02.02.10.011-1 e 02.02.10.010-3, respectivamente.

6. Desta forma, sugere-se que o médico assistente avalie a possibilidade de o
Autor realizar os exames padronizados no SUS.
7 Destaca-se que no ambito do Estado do Rio de Janeiro existe Servigo

Especializado de Diagnéstico por Laboratério Clinico - Exames em Genética, conforme
Cadastro Nacional de Estabelecimentos em Saude - CNES (ANEXO).

<http://www.prac.ufpb.br/enex/trabalhos/6CCSDFTPROBEX2013725.pdf>. Acesso em: 30 mai. 2019.

* NIMGenetics. New Integrated Medical Genetics. ExoNIM®. Sequenciamento do Exoma. Teste global para a
identificagdo de mudangas no DNA causadoras de doengas de origem genética. Disponivel em: <
https://www.nimgenetics.com/pt-br/especialidade-medica/ enetica-clinica/exonim/ >, Acesso em: 30 mai. 2019.

¥ NIMGenetics. New Integrated Medical Genetics. ExoNIM”.Sequenciamento do Exoma. Teste global para a
identificagdo de mudangas no DNA causadoras de doengas de origem genética. Disponivel
em:<https:l/www.nimgenetics.cpm/wp-content/uploads/2016/07/EXONIM-PT-,pdf>. Acesso em: 30 mai. 2019
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8. O acesso aos servigos habilitados para o caso em tela ocorrem com a
insergdo da demanda junto ao sistema de regulagéo. Cumpre salientar que a Politica
Nacional de Regulagéo, esta organizada em trés dimensodes integradas entre si. Regulagéo
de Sistemas de Salde, Regulagdo da Atengdo a Saude e Regulagdo do Acesso a
Assisténcia, que devem ser desenvolvidas de forma din&mica e integrada, com o objetivo de
apoiar a organizagdo do sistema de salde brasileiro, otimizar os recursos disponiveis,
qualificar a atengéo e o acesso da populagéo as agdes e aos servigos de salde.

9. Cumpre esclarecer que o Autor € acompanhado por uma unidade de satde
pertencente ao SUS, a saber, Instituto de Puericultura e Pediatria Martagao Gesteira (pdf:
Evento_1, OUT7). Assim sendo, caso o médico assistente opte pela realizagédo das
alternativas apresentadas e padronizadas pelo SUS, é responsabilidade da referida unidade
a realizagdo do mesmo ou em caso de impossibilidade, providenciar o encaminhamento do
Autor a uma unidade apta em atender a demanda.

E o parecer.

A 12 Vara Federal de Duque de Caxias, da Se¢ao Judiciaria do Rio de
Janeiro para conhecer e tomar as providéncias que entender cabiveis.

MONARIA CURTY NASSER FERNAND HAGAé MARQUES
ZAMBONI Enfermeira
COREN-RJ 291.656

Nutricionista ;
CRN4: 01100421 1.D.:5.001.347-5

MARCIA TCUZIA TRINDADE
MARQUES
Farmacéutica
CRF-RJ 13615
ID 5.004.792-2

FLAVIO AFONSO BADARO
Assessor-chefe
CRF-RJ 10.277
ID. 436.475-02
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ANEXO - Servigo Especializado de Diagnéstico por Laboratério Clinico - Exames em
Genética.
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