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Trata-se de demanda judicial solicitando o fornecimento de exame de sequenciamento
completo do exoma (Evento 1, INIC1, P4gina 6).

Refere-se a autora com o0 quadro clinico de atraso do desenolvimento
neuropsicomotor, apresentando as seguintes caracteristicas: ecolalia, estereotipias, agitacao
psicomotora, atraso de linguagem, dismorfias faciais, epicanto lateral, orelhas displasicas, com dobra
superior, orelha direito 4 cm, orelha esquerda 4,6 cm, hemangioma plano em regido retroauricular
direita medindo 3x2 cm, perfil plano, estrabismo convergente, hemangioma plano em punho esquerdo
4x1,5 cm, narinas antevertidas, jA submetida genético (cari6tipo) com resultado normal (Evento 1,
ANEXQ?2, Paginas 8 a 10).

O Transtorno Global do Desenvolvimento (TGD) é uma categoria diagndstica que
inclui um grupo de outros transtornos caracterizados no DSM-IV. Esses outros transtornos estdo
incluidos nos TGDs porque todos apresentam sintomas em comum, ou Seja, 0 prejuizo severo e invasivo
em diversas habilidades de interagdo social reciproca, nas habilidades de comunicacdo e a presenca de
comportamento, interesses e atividades estereotipados. Essas trés caracteristicas é que caracterizam os
TGDs. Nessa classificagdo, estdo incluidas cinco categorias diagnoésticas: Transtorno do Espectro
Autista, o Transtorno de Rett, Transtorno Desintegrativo da Infancia, Transtorno de Asperger e
Transtorno Global do Desenvolvimento sem outra Especificacdo®.

O sequenciamento completo do Exoma caracteriza-se por técnicas usadas para a
determinagéo das sequéncias de éxons de um organismo ou individuo?. Ele busca alteragcdes genéticas
em toda a regido codificante do genoma humano. Um resultado negativo em uma analise nuclear nao
descarta uma possivel patogenicidade no genoma mitocondrial. Dessa forma, a analise do do DNA
mitocondrial permite uma avaliagdo mais completa do caso. A informag&o referente as variantes do
DNA mitocondrial seguem rigorosos padrdes, trazendo as Ultimas atualizagdes da literatura, junto a
interpretacéo especializada da equipe médica, técnica e cientifica®.

Informa-se que o exame de sequenciamento completo de exoma esté indicado para
melhor elucidacdo diagndstica e acompanhamento do quadro clinico da autora - atraso do
desenolvimento neuropsicomotor, com as caracteristicas: ecolalia, estereotipias, agitacdo psicomotora,
atraso de linguagem, dismorfias faciais, epicanto lateral, orelhas displasicas, com dobra superior, orelha
direito 4 cm, orelha esquerda 4,6 cm, hemangioma plano em regido retroauricular direita medindo 3x2
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cm, perfil plano, estrabismo convergente, hemangioma plano em punho esquerdo 4x1,5 cm, narinas
antevertidas, ja submetida genético (cariétipo) com resultado normal (Evento 1, ANEXO2, Paginas 8 a
10).

Ressalta-se que, 31 de janeiro de 2014, a Comissdo Nacional de Incorporagdo de
Tecnologias no SUS (CONITEC) recomendou, por unanimidade, a incorporacdo do sequenciamento
completo do exoma para investigacdo etioldgica de deficiéncia intelectual de causa indeterminada,
conforme previsto na Portaria SCTIE/MS n° 18, de 27 de mar¢o de 2019. Assim, esta coberto pelo SUS,
conforme Tabela de Procedimentos, Medicamentos, Orteses/Proteses e Materiais Especiais do SUS
(SIGTAP) na qual consta: sequenciamento completo do exoma, sob o seguinte codigo de procedimento:
02.02.10.020-0. 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 a Politica Nacional de Atencdo Integral as Pessoas com Doencas Raras
tem como objetivo reduzir a mortalidade, contribuir para a reducdo da morbimortalidade e das
manifestagcbes secundarias e a melhoria da qualidade de vida das pessoas, por meio de acgles de
promocado, prevencdo, deteccdo precoce, tratamento oportuno, reducdo de incapacidade e cuidados
paliativos.

Nesse sentido, verificou-se através do Cadastro Nacional de Estabelecimentos de Salde
(CNES), que algumas unidades do estado do Rio de Janeiro estdo cadastradas para o Servico
Especializado: Atencdo a Pessoas com Doencas Raras (ANEXO [)* Dentre elas, o Hospital
Universitario Gaffrée e Guinle, no qual a autora ja esta sendo assistida, a qual podera promover o seu
acompanhamento.

E o Parecer

A 342 Vara Federal de Macaé, da Secdo Judiciaria do Rio de Janeiro, para
conhecer e tomar as providéncias que entender cabiveis.

Elaborado pela equipe técnica do NATJUS-RJ.

4 Cadastro Nacional de Estabelecimentos de Salide — CNES. Servico Especializado: Atengdo a Pessoas com Doengas Raras - Classificagdo:
Referéncia Em Doencas Raras. Disponivel em: <

http://cnes2.datasus.gov.br/Mod_Ind_Especialidades_Listar.asp?VTipo=168&V Listar=1&VEstado=33&VMun=&VComp=00&V Terc=00&V
Servico=168&VClassificacao=00&VAmMbu=&VAmMbuSUS=1&VHosp=&VHospSus=1>. Acesso em: 26 jan. 2026.
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