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Processo n® 5070137-83.2019.4.02.5101.
ajuizado por |

O presente parecer visa atender & solicitagiio de informagdes técnicas do 4°
Juizado Especial Federal do Rio de Janeiro, da Segéio Judiciaria do Rio de Janeiro quanto
a0 tratamento (painel genético NGS para Sindrome de Ehlers-Danlos).

1-RELATORIO

1. Para claboragio do presente Parecer Técnico foram considerados os
documentos médicos com identificagfio legivel do prescritor.

2. Segundo Formuldrio médico da Defensoria Piblica da Unido (Evento 1,
ANEXO3, Péginas 3 a 7), emitido em 02 de outubro de 2019, pela médica geneticista

| (CREMERJ vinculada ao Hospital
Universitério Gaffrée ¢ Guinle, a Autora, com quadro cronico de dor e diagndstico clinico de
Sindrome de Ehlers-Danlos, ndo tem todo os critérios clinicos para permitir o diagnéstico
definitivo baseado somente na clinica. Apresenta hipermobilidade de acordo com critério de
Brighton, mas nfio parece apresentar e cicatrizes atréficas. Faz-se necessdria a realizagiio do
exame andlise molecular dos genes COLSA1 e COLSA2, sequenciamento de nova geragiio
e MLPA. E informado que hé risco de agravamento do quadro clinico atual por tratar-se de
doenga progressiva que necessita de cuidado mutidisciplinar. Para tanto é fundamental a
confirmaglio do diagnéstico. Foi informada a seguinte Classificagiio Internacional de
Doengas (CID-10) Q79.6 - Sindrome de Ehlers-Danlos.

11 - ANALISE

DA LEGISLACAO

1. A Portaria de Consolidagio n® 3/GM/MS, de 28 de setembro de 2017,
contém as diretrizes para a organizagiio da Atengfio 4 Satide no 8mbito do Sistema Unico de
Saide (SUS) visando superar a fragmentagfio da atengiio e da gestfio nas Regides de Satde e
aperfeigoar o funcionamento politico-institucional do SUS com vistas a assegurar ao usuério
o conjunto de agdes e servigos que necessita com efetividade e eficiéncia.

2, A Portaria de Consolidagio n® 1/GM/MS, de 28 de setembro de 2017,
publica a Relagdo Nacional de Ag¢Ses e Servigos de Saide (RENASES) no dmbito do
Sistema Unico de Satde (SUS) e d4 outras providéncias.

3. O Anexo XXXVIII da Portaria de Consolidagdo n® 2/GM/MS, de 28 de
setembro de 2017, publica Politica Nacional de Atengfio Integral as Pessoas com Doengas
Raras, aprova as Diretrizes para Atengéo Integral as Pessoas com Doengas Raras no dmbito
do Sistema Unico de Satde (SUS), e da outras providéncias.
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4, Considerando a Politica Nacional de Regulagdo do SUS, disposta no Anexo
XXVI da Portaria de Consolidag#o n® 2/GM/MS, de 28 de setembro de 2017;

Art, 9° § 1° O Complexo Regulador serd organizado em:

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

II - Central de Regulagdo de Internagdes Hospitalares: regula o acesso aos
leitos e aos procedimentos hospitalares eletivos e, conforme organizagédo
local, o acesso aos leitos hospitalares de urgéncia; e

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

DO QUADRO CLINICO

1. A Sindrome de Ehlers-Danlos ¢ um grupo heterogéneo de doencgas do
coldgeno autossdmicas e hereditdrias causadas por deficiéncias na sintese ou na estrutura dos
coldgenos fibrilares, HA numerosos subtipos: cldssico, de hipermobilidade, vascular e outros.
Entre as caracteristicas clinicas comuns estdo pele e articulagGes hiperextensiveis, fragilidade
da pele e menor capacidade de cicatrizagiio’.

2. A dor ¢é conceituada como uma experiéncia sensorial € emocional
desagradéavel e descrita em termos de lesdes teciduais reais ou potenciais. A dor aguda ou
cronica, de um modo geral, leva o individuo a manifestar sintomas como alteragdes nos
padrdes de sono, apetite e libido, manifestagbes de irritabilidade, alterages de energia,
diminuigdo da capacidade de concentragdo, restrigdes na capacidade para as atividades
familiares, profissionais e sociais. Nos individuos com dor crénica, a persisténcia da dor
prolonga a existéncia desses sintomas, podendo exacerbé-los.?

3. A hipermobilidade ¢é caracterizada por uma amplitude dos movimentos das
articulagdes do corpo, aumento da distensibilidade das articulagdes em movimentos passivos
¢ hipermobilidade em movimento ativo na auséncia de doenga rewmdtica sistémica. A
hipermobilidade articular € mais comum na infincia e tende a diminuir com o
envelhecimento. A prevaléncia ¢ maior nas mulheres (0 que levanta questdes sobre a ainda
mal compreendida influéncia hormonal) ¢ nas populagbes asidticas e africanas, com
diferengas étnicas sugestivas de variagBes genéticas®.

! Biblioteca Virtua! em Saiide — BVS, DeCS Descritores em Ciéncias da Sride, Descrigio de Sindrome de Ehlers-Danlos,
Disponivel em: <httpsi/fpesquisa.byvsalud,org/portal/decs-locator/lang=pt&mode=diree_id=C14,907,454,240>, Acesso em: 04
nov, 2019,

*KRELING, Maria Clara Giorio Dutra; CRUZ, Dind de Almeira Lopes Monteiro da; PIMENTA, Cibele Andrucioli de Matwos,
Prevaléncia de dor cronica em adultos, Rev, bras, enferm,, Brasilia, v. 59, n. 4, p. 509-513, Aug. 2006, Disponivel em: <
http/www.scielo,br/scielo.php?scriptesei_arttext&pid=S6034-71672006000400007 &Ing=en&nrm=iso&ting=pt>, Acesso em:
04 nov, 2019,

? Scielo. SANCHES, S, K, B, Et al. Associagio entre ansiedade ¢ hipermobilidade articular: uma revisdo sistemética. Rev Bras
Psiquiatr, 2012:34(Supl1): $53-S68, Disponivel em: < httpu//www.scielo,br/pdfrbplv3dsl/pt_v3451a035,pdf>, Acesso em: 04
nov. 2019.
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DO PLEITO

1. O painel NGS permite o sequenciamento paralelo de um grande numero de
genes, 0 que aumenta significativamente a porcentagem de casos nos quais o diagndstico
molecular € conclusivo®, Nesse painel s@io sequenciados todos os exons e splice sites dos
genes COL3A1, COL5A1, COL5A2, COL1Al e COL1A2. Mutagdes nesses genes causam
as diversas formas da Sindrome de Ehlers-Danlos’.

III - CONCLUSAO

1. Quanto 2 investigag@o clinica solicitada, cumpre dizer que o Ministério da
Saude que instituiu a Politica Nacional de Atengfio Integral as Pessoas com Doengas Raras®,
aprovando as Diretrizes para Atengdo Integral as Pessoas com Doengas Raras no 4mbito do
SUS e instituiu incentivos financeiros de custeio. Ficou estabelecido que a Politica Nacional
de Atengdo Integral s Pessoas com Doengas Raras tem como objetivo reduzir a mortalidade,
contribuir para a redugfio da morbimortalidade e das manifestacdes secundérias e 2 melhoria
da qualidade de vida das pessoas, por meio de agGes de promogdo, prevengio, detecgdo
precoce, tratamento oportuno, redugdo de incapacidade e cuidados paliativos.

2. Assim, conforme descrito no art. 15 da Portaria n® 199/14, compete ao
Servico de Ateng@io Especializada em Docengas Raras e ao Servigo de Referéncia em

Doengas Raras, acolher o encaminhamento regulado de pessoas com diagnéstico ou suspeita

de doenca rara, provenientes da aten¢#io basica ou especializada, para fins de investigacio e
tratamento.
3. Ainda de acordo com a referida Politica, o Ministério da Satde ficou

responsdvel por estabelecer, através de Protocolos Clinicos e Diretrizes Terapéuticas
(PCDT), recomendagdes de cuidado para tratamento de doengas raras de maneira a qualificar
o cuidado das pessoas com doengas raras. Na Proposta de Priorizagdo para a elaboragio de
PCDT, o plendrio da CONITEC aprovou a priorizagio de grupos de doengas com vistas ao
desenvolvimento de protocolos clinicos, Inclui-se no Eixo [: composto pelas doengas raras
de origem genética, entre as Anomalias congénitas ou de manifestagio tardia e estd prevista
a elaborag@o de PCDT pela Proposta de Priorizagfio para a doenga da Autora - Sindrome de
Ehlers Danlos tipo L7

4, Em consulta ao portal eletrénico do Ministério da Saiide, verificou-se que até

o presente momento néo houve a publicagido do PCDT que contemple a doenga da Autora,

5. Elucida-se que o exame painel genético até o momento nio foi avaliado pela
i Nacional Incorporaglio_de Tecnologias no SUS-CONITEC, para o quadro

clinico apresentado pela Autora®.

{ IBMC — Instituto de Biologia Molecular e Celufar, Sequenciagio de Nova Gerago (NGS) EM Neurogenética. Disponivel em:
<hupy/ivww.testegenetico,com/docs/ptbrochura_web,pdf>, Acesso em: 04 nov. 2019,

* Genomika, Hospita! Israelita Albert Einstein. Painel NGS para Sindrome de Ehlers-Danlos, Dispanivel em: <

Atips//wwyw, genomika.com.br/exames/708595/>, Acesso em: 04 nov, 2019,

¢ BRASIL, Ministério da Sadde, Portasia n® 981, de 21 de maio de 2014, Disponivel:
<hupjlbvsms.snude,gov.brlbvs/s-udclcguxlmlzm4/9:10981 21_05_2014.htmi>, Acesso em: 04 nov, 2019,

7 CONITEC, Comiss2o Nacional de [ncorporagdo de 'Twcnologms no SUS, Relatério de Recamendagdo ~ Priosizaglio de
Protocolos e Direlrizes Terapduticas para Ateng#io Integral As Pessoas com Doencas Raras. Margo/2015, Disponlvel cm;
<hupi//conitec, gov.befimages/Relutorios/2015/Relatrio_PCDT_DoenasRaras_CP_FINAL_142_2015,pdl>, Acesso em: 04 noy,
2019,

* Comissdo Nacional de Incorporacio de Tecnologias no SUS — CONITEC. Tecnologias demandadas, Disponivel
em: <http://conitec.gov.br/tecnologias-em-avaliacao™. Acesso em: 04 nov. 2019,
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6. Nesse sentido, informa-se que, embora o exame painel genético NGS para
Sindrome de Ehlers-Danlos esteja indicado para melhor elucidagio diagnéstica do quadro

clinico da Autora, nio estd contemplado na Tabela de Procedimentos, Medicamentos,
Orteses/Proteses e Materiais Especiais do SUS (SIGTAP).

7. Os procedimentos ofertados no SUS, referentes ao eixo doengas raras
genéticas que cursam com anomalias congénitas ou de manifestagdes tardias, conforme
Tabela de Procedimentos, Medicamentos, ?)ﬁescs/l’réleses ¢ Materiais Especiais do SUS
(SIGTAP), sdo: aconselhamento genético (03.01.01.022-6) e Avaliagiio clinica para
diagnéstico de doengas raras - EIXO I: 1 - Anomailias congénitas ou de manifestagéio tardia

no qual consiste na avaliagdo clinica por médico especialista e investigacido laboratorial,
(03.01.01.019-6). rocedimentos ondem leiteado.

8. No dmbito do estado do Rio de Janeiro, verificou-se através do Cadastro

Nacional de Estabelecimentos de Salide (CNES), que sfio habilitadas no SUS como unidades

em atenciio &s pessoas com doenca rara: Instituto Fernandes Figueiras (IFF/FIOCRUZ) ¢
Hospital Universitirio Gaffrée ¢ Guinle (UNIRIO) (ANEXO I)°, unidade esta que

acompanha o caso da Autora de acordo com documentos médicos acostados ao processo
(Evento 1, ANEXO3, Pégina 7).

9. Cabe ainda ressaltar que em documento (Evento 1, ANEXO3, Péginas 6 ¢
7), a médica assistente menciona que h4 risco de agravamento do quadro clinico atual por
tratar-se de doenga progressiva que necessita de cuidado mutidisciplinar, sendo fundamental

a confirmagio do diagndstico. Assim, salienta—se que a demora exacerbada na realizaciio
do exame da Autora e com néstico em questiio.

9. Em consulta ao Sistema de Regulagio Estadual (SER), ndo foram
identificadas solicitagBes para a Autora.

E o parecer.

Ao 4" Juizado Especial Federal do Rio de Janeiro, da Se¢fio Judicidria
do Rio de Janeiro para conhecer e tomar as providéncias que entender cabiveis.

V%?:LVA
(80) 21.417

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

? Cadastro Nacional de Estabelecimentos de Saiide — CNES, Servigo Especializado: Atenglio a Pessoas com
Doengas Raras - Classificagfio: Referéncia Em Doengas Raras. Disponfvel em:
<http://cnes2.datasus.gov.br/Mod_Ind_Especialidades_Listar.asp?VTipo=168&VListar=1&VEstado=33&VMun
-3304SS&VComp-OO&VTm-OO&VServwo-l&&VChs:ﬁucao-m&.VAmb:P&VAmbuSUS-l&VHosp-
&VHospSus=1>, Acesso em: 04 nov, 2019.
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ANEXO1I

TEX Miristério da Saude

. Codosio Nacional do |
Ecbclodmentos 0o |
Saovge !

o _Servigos ;| Rolotdrlos , | Consultas 4

Indicadores - Servigos Espedalizados

Estado: RIO DE JANEIRO
Munidplo: RIO DE JANEIRO
Tipo de Sorvigo:
Servigo Espedalizado: ATENCAO A PESSOAS COM DOENCAS RARAS
Classificagio: REFERENCIA EM DOENCAS RARAS

Existem 3 registros na tabela - Mostrando pdgina 1 do 1

| Crtabwleciments | o) | O Manteredors |
|HOBPITAL LIIVERSTTARIO OAFFREE E GUINLE 34023077000280 34022077000107

2708333 |IFF FTOCAUZ 113701053000238 13761033000133

2280167 [UFR) HOSPITAL UNIVERSITARID CLEMENTING FRAGA FILHO [33663642003347 13643683000116




