Secretaria de
Sadde

>
\O/

GOVERNO DO ESTADO

RIO DE JANEIRO

Subsecretaria Juridica
Nucleo de Assessoria Técnica em Acles de Salde

PARECER TECNICO/SES/SJ/NATJUS - FEDERAL N° 1381/2025
Rio de Janeiro, 01 de outubro de 2025.

Processo n® 5099551-19.2025.4.02.5101,
ajuizado por Y. P.S. L.

Trata-se de Autor com quadro clinico de atraso do desenvolvimento
neuropsicomotor, transtorno do espectro autista, microcefalia (CID10: QO02), deficiéncia
intelectual leve (CID10: F70) (Evento 1, ANEXO2, Pagina 13), solicitando o fornecimento do
exame Array CGH-Array/SNP Array (Evento 1, INIC1, Pagina 7).

De acordo com o Protocolo para Diagnostico Etioldgico da Deficiéncia Intelectual
do Ministério da Saude, o termo deficiéncia intelectual corresponde ao retardo mental. E oportuno
destacar que tanto o atraso global de desenvolvimento quanto o déficit intelectual ja consolidado
representam a mesma entidade mérbida em momentos diferentes de um determinado espectro
temporal. Sendo assim, a investigacdo etioldgica da mesma € indicada em qualquer fase, sendo
relevante para a prevencdo de complicagfes. Para o grupo de individuos que apresentam atraso de
desenvolvimento neuropsicomotor/deficiéncia intelectual cujo quadro clinico é inespecifico, ou
seja, ndo associado a um fendtipo reconhecivel ou que permita estabelecer o diagndéstico de uma
sindrome especifica, sdo propostos dois testes genéticos: 0 microarray cromossdmico e o
sequenciamento do exoma, a serem feitos em série’.

Existem varios graus de Deficiéncia Intelectual, de leve a profundo. Na populagédo
em geral, 2 a 3% das pessoas sdo portadoras de DI, sendo que anomalias cromossdmicas séo
detectadas em 4 a 28% desses casos, dependendo da selegdo dos pacientes e da sensibilidade das
técnicas empregadas. A técnica de aCGH oferece importantes vantagens sobre os métodos de
citogenética convencional, pois, além de ndo ser necessaria a obtengdo de cultura celular, é possivel
a andlise do DNA extraido de diferentes tipos de tecidos em parafina e ha a capacidade de
investigar, em uma Unica andlise, milhares de regiGes cromossdmicas, detectando perdas e ganhos
cromossdmicos submicroscépicos em um dnico exame. O exame aCGH permite o diagnostico
clinico das anormalidades cromossémicas em uma alta resolugdo e representa a integracdo da
genética convencional e a molecular?.

A matriz SNP é um tipo de microarray de DNA que constitui uma ferramenta
poderosa para a analise de alto rendimento de milhares de SNPs em um (nico experimento para
analisar globalmente o genoma humano em busca de alteracfes genéticas. Em Microarray padréo
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desenvolvidos pela Affymetrix (Santa Clara, CA), varias sondas direcionadas a milhares de SNPs
sdo imobilizadas em uma superficie sélida de vidro ou silicio (comumente chamada de chip) em
posicdes especificadas, denominadas célula ou recurso da sonda®.

Informa-se que exames CGH-Array e SNP Array estdo _indicados para melhor
elucidacdo diagndstica e acompanhamento do quadro clinico do Autor - atraso do
desenvolvimento neuropsicomotor, transtorno do espectro autista, microcefalia (CID10: Q02),
deficiéncia intelectual leve (CID10: F70) (Evento 1, ANEXO2, Pagina 13).

Ressalta-se que, 31 de janeiro de 2014, a Comissdo Nacional de Incorporagédo de
Tecnologias no SUS (CONITEC) recomendou, por unanimidade, a_incorporacdo do
sequenciamento completo do exoma para investigacdo etiologica de deficiéncia intelectual de
causa indeterminada, conforme previsto na Portaria SCTIE/MS n° 18, de 27 de margo de 2019.
Assim, esta coberto pelo SUS, conforme Tabela de Procedimentos, Medicamentos,
Orteses/Proteses e Materiais Especiais do SUS (SIGTAP) na qual consta: identificacio de alteracio
cromossdmica submicroscépica por ARRAY-CGH, sob o seguinte cddigo de procedimento:
02.02.10.010-3. No entanto, até o presente momento no ambito do SUS, no estado do Rio de
Janeiro, ndo foi localizada nenhuma forma de acesso pela via administrativa ao exame
pleiteado.

Ressalta-se que o exame SNP Array ndo_integra nenhuma lista oficial de
procedimentos para disponibilizagdo através do SUS, no &mbito do municipio e do estado do Rio
de Janeiro, bem como ndo foram identificados outros exames que possam configurar alternativa.

Destaca-se que o Autor é atendido no Hospital Universitario Gaffrée e Guinle
Evento 1, ANEXO2, Pagina 13), que trata-se de unidade pertencente ao SUS e cadastrada no
CNES (Cadastro Nacional de Estabelecimentos de Saude) para o Servico de Atencdo a Pessoas
com Doencas Raras*. Assim, informa-se que é de responsabilidade da referida unidade fornecer ao
Autor 0 acompanhamento preconizado pelo SUS para o0 manejo da sua condig&o clinica.

E o parecer.

A 42 Vara Federal do Rio de Janeiro, da Secao Judiciéria do Rio de Janeiro,
para conhecer e tomar as providéncias que entender cabiveis.

Elaborado pela equipe técnica do NATJUS-RJ.
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