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O presente parecer visa atender a solicitagdo de informagdes técnicas do Juizo 3
da Justica 4.0, da Se¢do Judiciaria do Rio de Janeiro, quanto ao exame Array-CGH.

I - RELATORIO

1. De acordo com documento do Instituto de Puericultura e Pediatria Marta%flo

Gesteira (Evento 1., ANEXO2, Pdeinas 15 ¢ 16), ndo datado, assinado pela médica
fo1 solicitado ao Autor o exame CGH-Array, devido

a atraso da linguagem e dificuldade de compreensdo associadas a dismorfias ¢ trigonocefalia.
E participado que o Autor ja realizou os exames cari6tipo em bandas G 46, XY, ultrassonografia
de abdome total normal. Tomografia computadorizada de cranio evidencia fechamento de sutura
metopica caracterizando trigonocefalia ¢ leve assimetria de ventriculos; sequenciamento do
gene PTPNI11 negativo. E informado que o exame prescrito ¢ importante ndo so para
investigagio diagnostica, mas também para adequado aconselhamento genético.

II - ANALISE
DA LEGISLACAQ

1. A Portaria de Consolidagdo n° 3/GM/MS, de 28 de setembro de 2017, contém
as diretrizes para a organizagio da Atengdo a Saude no ambito do Sistema Unico de Saude
(SUS) visando superar a fragmentagdo da atengdo e¢ da gestio nas Regides de Saide e
aperfeigoar o funcionamento politico-institucional do SUS com wist*ts a assegurar ao usuario o
conjunto de agdes e servigos gue necessita com efetividade ¢ eficiénet

2. A Portaria de Consolidagio n® 1/GM/MS, de 28 de setembro de 2017, publica a
Relagdo Nacional de Ag¢des e Servigos de Saunde (REN ASES) no Ambito do Sistema Unico de
Sande (SUS) e da outras providéncias.

3. O Anexo XXXVIII da Portaria de Consolidagdo n® 2/GM/MS, de 28 de
setembro de 2017, publica Politica Nacional de Atengdo Integral as Pessoas com Doencas
Raras, aprova as Diretrizes para Atengdo Integral s Pessoas com Doengas Raras no Ambito do
Sistema Unico de Satde (SUS), e dé outras providéncias.

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

Art. 9° § 1°0 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;
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II - Central de Regulagdo de Internagdes Hospitalares: regula o acesso aos
leitos e aos procedimentos hospitalares eletivos e, conforme organizagdo local,
o acesso aos leitos hospitalares de urgéncia; e

Il - Central de Regulagdo de Urgéncias: regula o atendimento pré-hospitalar

de urgéncia e, conforme organizagdo local, o acesso aos leitos hospitalares de
urgéncia.

DO QUADRO CLINICO

L. O Disturbio Especifico de Linguagem (DEL) ¢ uma alteragdo primaria de
linguagem, diagnosticada clinicamente por critérios internacionais de inclusdo e de exclusdo.
Complexo ¢ heterogéneo, caracteriza-se por iniimeros comprometimentos nio linguisticos e
linguisticos, entre os quais se destacam as alteracdes de compreensdo oral. Tais alteragGes
podem ser atnbuldas tanto a falta de conhecimento linguistico quanto as falhas de
processamento’.

2. As dismorfias existem como anomalias ocorridas durante o desenvolvimento
embriolégico. Assim, algumas delas sdo denominadas genericamentc como sindromes
reconhecidas, ou seja, uma série de sinais ¢ sintomas que existem em um mesmo tempo e
definem clinicamente um estado de doenga congénita ¢ outras sdo registradas diretamente como
patologias “da crianga com mé formagdo™”.

3. A trigonocefalia, também conhecida por craniossinostose, caracteriza-se por
fechamentos prematuros de uma ou mais suturas do crinio. Frequentemente resulta em
plagiocefalia. As craniossinostoses que envolvem suturas multiplas estdo algumas vezes
associadas com sindromes congénitas como acrocefalossindactilia e disostose craniofacial’.

DO PLEITO

1. O exame Array-CGH consiste na extragio de DNA, scguida de hibridagdo
gendémica comparativa com milhares de sequéncias de DNA arranjadas em uma base (array)
para detecgdo de varla.(;ao no numero de copias de sequéncias de DNA (perdas ou ganhos de
material cromossémico)”. O exame Array-CGH ¢ uma metodologia de citogenética molecular
capaz de identificar alteragdes cromossémicas desbalanceadas, por meio da analise geral de
todo 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 fungfo. Tal exame pode identificar delegdes, microdelegdes e
ampliﬁca;;(”)es génicas que podem ser causa de varias situagdes clinicas, inclusive sindromes
genéticas’.

' Seiclo. LOPES, D. M. B. TOBA, 1. R. Artigo de Revisfio + Rev. soc. bras. fonoaudiol. 17 (1) mar. 2012. Disponivel enx: <
https://www.scielo.br/j/rsbffa/’Y DHKKKfZNqtS TMGej7THHTRD/ ?lang=pt>. Acesso em: 07 out. 2021.
* IAPO — Interamerican Association of Pediatric Otorhinolaryngology. MISCIONE, M. C. Anilise das Sindromes com Disformismo
em Otorrinolaringologia. Disponivel em: <http://www.iapo.org br/manuals/03-1.pdf>. Acesso em: 07 out. 2021.
? Biblioteca Virtual em Satide — BVS. Descritores em Ciéncias da Saiide. Descrigio de trigonocegalia. Disponivel en:
<https://pesquisa.bvsalud.org/portal/decs-locator/?lang=pt&mode=&itrec_id=C05.116.099.370.894.232>. Acesso em: 07 out. 2021.
1 SIGTAP - Sistema de Gerenciamento da Tabela de Procedimentos, Medicamentos e OPM do SUS. Disponivel em:
’lmp //sigtap.datasus.gov.britabela-unificada/app/sec/procedimento/exibir/0202100103/05/2019>. Acesso em: 07 ouL. 2021,

* PARDINI, H. Medicina Diagnostica e Preventiva. Disponivel em: <https://www_hermespardini.com.br/exames-
laboratoriais/?id=DIV||CMAHR>, Acesso em: 07 out. 2021.




Secretaria de
Satde

ffi*‘

1}

GOVERNO DO ESTADO

RIO DE JANEIRO
Subsecretaria Juridica
Nucleo de Assessoria Técnica em Acdes de Salde

I1I - CONCLUSAQ

1. Em sintese. trata-se de Autor com quadro clinico de atraso da linguagem e
dificuldade de compreensfo associadas & dismorfias e trigonocefalia (Evento 1, ANEXO2,
Paginas 15 ¢ 16), solicitando o fornecimento do exame Array-CGH (Evento 1, INICL Pagina
8).

2. Conforme as Diretrizes para a Atenciio Integral #s Pessoas com Doencas
Raras, o método Array-CGH ¢ utilizado para detec¢do de variagio no nimero de copias de
sequéncias de DNA (perdas ou ganhos de material cromossdmico). E um método muito mais
sensivel que o cariotipo, pois detecta tanto grandes aberragcbes como pequenas, podendo ser
utilizado para avaliagdo gendmica de um cromossomo especifico, de um segmento
cromossémico, ou mesmo de um unico gene, ¢ esta indicado na avaliacio de individuos com
anomalias multiplas que nio caracterizam sindromes genéticas conhecidas, para individuos nio
sindromicos com atraso de desenvolvimento ¢/ou deficiéncia intelectual € para individuos com
manifestagdes do espectro autista’.

3. Salienta-se que os testes genéticos ou bioquimicos permitem ter mais certeza de
que a doenga da qual se suspeita clinicamente ¢ a que, de fato, afeta o paciente. Isto ¢ 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 diagnéstico
precoce também ¢ fundamental, em especial para as doencas raras. cuja maioria € progressiva,
para que se iniciem medidas terapéuticas ou preventivas o mais cedo possivel com vista a evitar
a progressdo dos sintomas ¢ a perda de qualidade de vida do paciente’.

4. Assim, informa-se que o exame Array-CGH esta indicado para melhor
elucidagdo diagnostica do quadro clinico apresentado pelo Autor - atraso da linguagem e
dificuldade de compreensdo associadas a dismorfias e trigonocefalia (Evento 1, ANEX02,
Paginas 15 ¢ 16).

5. Informa-se que o exame Array-CGH foi_padronizado na Tabela de
Procedimentos, Medicamentos, Orteses/Proteses ¢ Materiais Especiais do SUS (SIGTAP),
como: identificacdo de alteracdo cromossémica submicroscopica por ARRAY-CGH, sob o
codigo de procedimento: 02.02.10.010-3.

6. Nesse sentido, verificou-se através do Cadastro Nacional de Estabelecimentos
de Saude (CNES), que algumas unidades estio cadastradas para o Servigo de Atengio a Pessoas
com Doengas Raras (ANEXO I).

7. No entanto, em atengio ao questionamento sobre a disponibilidade de
realizagdo do exame de identificagdo de alteragdo cromossénica submicroscopica por ARRAY -
CGH em unidade do SUS, cumpre esclarecer que, embora tal cxame tenbha recebido
recomendagio de incorporagdio no SUS e o estado do Rio de Janeiro conte com unidades
habilitadas para aten¢dio a doenga rara, insta resgatar a informagio fornecida pela Cimara de
Resolugdo de Litigios em Saude n°. 2021/0927016 (Evento 1, ANEXQ?2, Pagina 18), de que néo
ha prestadores habilitados no dimbito do estado do Rio de Janeiro para oferta do exame
pleiteado.

S Diretrizes para a Atengio Integral as Pessoas com Doengas Raras. Ministério da Saude. Disponivel em:

<http:/conitec. gov.br/images/Protocolos/Diretrizes_Atencao-DoencasRaras pdi®>. Acesso em: 07 out. 2021.

7 Comissiio Nacional de Incorporagiio de Tecnologias no SUS - Conitee. Procedimentos Laboratoriais para diagnéstico de doengas
raras associadas a anomalias congénitas na tabela SUS. Disponivel em: <http://conitec. gov.br/images/Incorporados/DoencasRaras-
EixosI-II-II-FINAL.pdf>. Acesso em: 07 out. 2021.

8 Cadastro Nacional de Lstabelecimentos de Satde — CNES. Servigo Especializado: Atengfio a Pessoas com Doengas Raras -
Classificagho: Referéncia Em Doengas Raras. Dispmn’vel ent:

<http://cnes2.datasus.gov.br/Mod_Ind FEspec

=00& VTerc=00&VServico=168& VClassificacao=00& V L\mbu &\ AmbLlSUS l&VHosp &\rHospSus 1) Acesso em: 07 out
2021.
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8. Destaca-se que foram realizadas consultas as plataformas do Sistema Estadual
de Regulagdo (SER) e Secretaria Municipal de Saide — Transparéncia do SISREG
Ambulatorial, contudo ndo foi encontrado nenhum registro de solicitagio do exame pleiteado
para o Autor.

E o parecer.

Ao Juizo 3 da Justica 4.0, da Se¢do Judicidria do Rio de Janeiro, para
conhecer e tomar as providéncias que entender cabiveis.

VIRGINIA SILVA
Enfermeira
COREN/RIJ 321.417
ID. 4.455.176-2

‘Assessor-chefe
CRF-RI 10.277
ID. 436.475-02
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Indicadores Servicoi [ 3 sped:aﬁi;d'ti)-é &

Estado: RIO DE JANEIRO
Municipio: RIO DE JANEIRO
Tipo de Servigo:







