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SENADO FEDERAL

SECRETARIA-GERAL DA MESA
SECRETARIA DE REGISTRO E REDACAO PARLAMENTAR

REUNIAO
07/02/2024 - 12 - Comissdo de Educacéo e Cultura

O SR. PRESIDENTE (Dr. Hiran. Bloco Parlamentar Alianca/PP - RR. Falada Presidéncia.) - Bom diaatodos.

Havendo nimero regimental, declaro aberta a 12 Reuni&o da Comissdo de Educagdo e Cultura da 22 Sessdo L egidativa
Ordinédriada 572 Legislatura, que se realiza nesta data, 7 de fevereiro de 2024.

A presente reunido se destina a realizacdo de audiéncia publica, com o objetivo de instruir o Projeto de Lei n° 5.984, de
2019, que ingtitui o dia 28 de abril como o Dia Nacional da Conscientizacdo sobre a Doenca de Fabry, em atencdo ao
Requerimento n° 84, de 2023, de minha autoria.

Participam, de formaremota, a quem eu dou as boas-vindas, um bom-dia e pego ja descul pas pel 0 meu pegueno atraso...
Culpem 0 meu motorista por isso. Eu estava pronto, na hora certa, para sair.

Est&o presentes aqui na nossa reunido, remotamente, o Sr. Roberto Benvenutti, médico nefrologista, Vice-Presidente da
Associacdo Renal Vida; o Dr. Salmo Raskin, médico pediatra e geneticista, Diretor do Centro de Aconselhamento e
L aboratorio Genetika; eaSra. MariaHelenaV aishich, Coordenadorado Comité de Doencas Raras da Sociedade Brasileira
de Nefrologia (Comdora-SBN).

Antes de passar a palavra aos nossos convidados, eu comunico que areunido serainterativa, transmitida ao vivo e aberta
a participacdo dos interessados por meio do Portal e-Cidadania nainternet, no endereco senado.leg.br/ecidadania, ou pelo
telefone 0800 0612211.

O relatério completo com todas as manifestagdes estara disponivel no portal, assim como as apresentagdes que forem
utilizadas pelos expositores.

Naexposi¢éo inicial, cada convidado poderafazer uso dapalavrapor até dez minutos, podendo utilizar um pouco mais do
tempo - eu ndo vou interromper a exposi¢do, porque se trata de algo importante para a sociedade. Ao fim das exposi¢oes,
a palavra sera concedida aos Parlamentares inscritos para fazerem suas eventuai s perguntas ou comentarios.

Ja em seguida, passo a palavra para o Dr. Samo Raskin, Médico Pediatra, Geneticista e Diretor do Centro de
Aconselhamento e Laborat6rio Genetika, por dez minutos, por favor.

Bom dia, Dr. Salmo.

O SR. SALMO RASKIN (Paraexpor. Por videoconferéncia.) - Bom dia atodos.

Bom dia, Senador Dr. Hiran. Na sua pessoa e na pessoa do meu conterraneo e amigo Senador Dr. Flavio Arns, eu gostaria
de agradecer muito o convite para participar desta audiéncia publica da Comissdo de Educacdo e Cultura do Senado
Federal, que traz atona uma propostade lei sobre educacao e divulgagéo de doengasraras. Eu trabalho ha 30 anos todos os
dias com doengasraras e, entdo, sd posso ficar muito satisfeito pelainiciativa e, confesso, também por ter sido convidado
aqui parafalar.

Pretendo usar sd 0s meus dez minutos mesmo e vou compartilhar agui com vocés uma pequenina apresentagdo, bem
simples mesmo, que eu fiz com o objetivo so de falar um pouquinho sobre o que é adoencarara, mais até do que adoenca
de Fabry, que eu tenho certeza de que os colegas que virao depois falardo com muito mais conhecimento até do que eu.

Pergunto se todos estdo vendo a apresentacdo. (Pausa.)
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Muito bem.

O que é uma doenca rara, como a doenca de Fabry? Por que ela se encaixa ho conceito de doenca rara? O conceito de
doenca rara, sob certo ponto, é abstrato, mas existe um conceito de incidéncia, que é o conceito de nascidos com aquela
doenca, e existe o conceito de prevaléncia, que é quantas pessoas tém numa determinada populacdo naguele momento
com uma determinada doenca, e, hoje em dia, € uma tendéncia muito grande se aceitar que a doenca rara é aguela que
afetamenos do que umaem cada 2 mil pessoas nascidas vivas. E adoencade Fabry se encaixanesse critério. Haumafalta
de dados epidemiol 6gicos muito importante no Brasil sobre todas as doengas raras, incluindo, entdo, a doenca de Fabry.
Mais uma vez - e eu acho que vou acabar sendo repetitivo na minha fala -, estd aimportancia deste projeto de lei para
propor o dia de lembrarmos da existéncia desta doenca rara, porque € dessa forma que nds vamos educar a populagéo e
toda a sociedade, incluindo a classe médica, arespeito da existéncia dessa doenca. Como que podemos fazer diagndstico
dessa doenca rara se nés ndo conhecermos a doenca? N&o tem como.

Entdo, € importante essa énfase que vem sendo dada, ainda bem, nos Ultimos anos, para as doengas raras, porque o perfil
de mortalidade infantil no Brasil mudou - ndo é que vem mudando, ja mudou faz tempo, essa que é a verdade, sabe?
SO agora, parece, que as pessoas estédo se dando conta de que aquelas causas que levavam a grande maioria das nossas
criangas- e por que ndo de adultos também? - amortalidade, como desnutricao, infecgdes que eram prevenivei s por vacina,
falta de saneamento basico, ndo é que deixaram de existir, mas diminuiram de maneira dramética dentro dessa pizza da
mortalidade. E ai comegam a tomar maior repercussdo aquelas condi¢des que sdo mais dificels, na verdade, de serem
tratadas e curadas do que aguel as que necessitam mais de educacdo e de salide publica

E al ent8o agente vai ver que as anomalias congénitas, por exemplo, sd0 a segunda causa de mortalidade infantil no Brasil
ha 30 anos. Entdo acho que estou autorizado a dizer que é um problema de salide publica. Se a gente considerar até cinco
anos de idade a mortalidade infantil, bom, as anomalias congénitas sdo entdo a primeira causa de mortalidade infantil,
porgue vocé consegue detectar mais anomalias congénitas até cinco anos do que até um ano de vida.

Bom, eu acho que as palavras aqui falam por si sos da importancia que as doengas raras comegam a ter no quadro de
salide, & medida que um pais vai se desenvolvendo, como é o caso do Brasil.

As doengas raras S8 muito numerosas - existem mais de 7 mil - e nem todas estéo catalogadas ainda. Elas afetam cerca
de 6% a 8% da populagdo mundial. Entéo, dai vocé faz uma estimativa grosseira, diga-se de passagem, no Brasil - e digo
grosseira porgue nés ndo temos os dados no Brasil, mas uma estimativa -, de 6% de 210 milhGes de pessoas. Entdo nds
devemos ter aproximadamente 12 milh8es de pessoas com doengas raras no Brasil. Em conjunto, elas sdo tdo comuns
como a diabetes e a asma, doengas para as quais obviamente existem dias de comemorag&o e também linhas de cuidado
do Ministério da Salide especificas.

Consta que 75% das doencas raras afetam as criancas, e 30% das pessoas que tém uma doenca rara, incluindo quem tem
doenca de Fabry, tém uma mortalidade alta. No caso do Fabry, ndo é que 30% morrem entre os cinco anos de idade, mas
pode haver, sim, mortes, como vai ser explicado pelos meus colegas depois com certeza.

Asdoencas raras sdo 7 mil, mas elas tém al guns aspectos ruins em comum: elas tém uma grande diversidade de distdrbios
e de sintomas, variando de doenca para doenca e até de doente para doente com a mesma doenga. A prépria doenca de
Fabry é um 6timo exemplo em que pessoas tém manifestagdes bem diferentes. Inclusive, no caso, entre homense mulheres
ha manifestacbes diferentes.

Ha uma falta de conhecimento médico e cientifico propriamente dito sobre essas doencas. Elas sd0 muitas vezes
incapacitantes, comprometem a qualidade de vida e muitas ndo tém tratamento especifico. Mas a doenca de Fabry tem
tratamento especifico - isto € muito importante: elatem um tratamento especifico -, e muitas vezes os cuidados incidem
apenas na melhoria de qualidade e de esperanca de vida, o que implica um elevado sofrimento para o doente e para
sua familia, até porque muitas delas, como a doenca de Fabry, sdo também hereditérias, afetam, em geral, mais de uma
pessoa na mesma familia e, portanto, trazem um elevado fardo social. H& pouco conhecimento. Ha uma dificuldade de
diagndstico, tanto do ponto de vista clinico quanto de exames laboratoriais e genéticos, dificuldade de acesso também a
esses exames e ha poucos centros de referéncia especializados no Brasil para doencas raras.

Basicamente € isso que eu queria quase que introduzir no tema de doencgas raras para os meus dois colegas que séo
especialistas na doenca de Fabry e falardo muito melhor do que eu.

Eu, entdo, aqui, tentando manter o meu tempo, quero sd parabenizar a iniciativa e dizer que esse projeto tem que ser
transformado em lei 0 mais rapido possivel, para que, todo ano, no dia 28 de abril, a gente possa fazer um trabalho de
educacdo - de educacdo.

Por isso, nada mais correto do que esta Comissdo estar propondo o Dia da Doenga de Fabry aqui no Brasil.
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Muito obrigado.

O SR. PRESIDENTE (Dr. Hiran. Bloco Parlamentar Alianca/PP - RR) - Muito obrigado, Dr. Salmo.

Em seguida, passo a palavra para o Dr. Roberto Benvenutti, que é Médico Nefrologista e Vice-Presidente da Associacgo
Rena Vida, por dez minutos.

Dr. Roberto, por favor, bom dia.

O SR. ROBERTO BENVENUTTI (Paraexpor. Por videoconferéncia.) - Bom dia.

Inicialmente, gostaria de saudar o Senador Hiran, nosso colega médico; também o Presidente desta Comissdo t&o
importante, 0 Senador Flavio Arns; e os demais Senadores que participam da Comissdo de Educacéo e Cultura. Também
guero saudar aqui especial mente todos que nos assi stem, especi al mente 0s nossos paci entes e familiares, que sofrem tanto
nessa jornada da doenca de Fabry, no tratamento de doencas raras - especiamente, hoje, doenca de Fabry -; e agradecer
e saudar o Dr. Hiran pelainiciativa de criar este dia, que lembra a questdo da doenca de Fabry, que € muito significativa
NO NOSSO pais e no mundo inteiro.

Ent8o, eu gostaria de compartilhar a minha tela, com uma apresentagdo. Eu procurarel ficar nos dez minutos. Depois a
Dra. Maria Helena tem uma apresentacdo real mente que complementa bastante e enriquece muito a nossa apresentacao.

Quero saudar o Dr. Salmo, a Dra. Maria Helena, que estéo presentes aqui.
Ent8o, eu gostaria de aqui compartilhar atela.

Inicialmente, quero lembrar que a doenca de Fabry, historicamente, foi descrita em 1898, entdo € uma doenga bastante
descrita ja no século XI1X pelo Dr. Fabry. Depois o Dr. Anderson, na Inglaterra, também publicou, e hoje 0 nome da
doenca € Fabry-Anderson ou Anderson-Fabry, como queiram, mas hoje nés usamos mais o termo doenga de Fabry.

Passando aqui... O.k.

Ent&o, s6 lembrando, como o Dr. Salmo jé& colocou, a prevaléncia da doenca de Fabry é varidvel, mas se considera 1
para40 mil - entre 40 mil e 117 mil -, mas existem paises onde aincidéncia € maior. Nés ndo sabemos como estamos no
Brasil, mas, em alguns locais, em alguns paises, se fala de 1 para 17 mil e, em outros, de até 1 para 4 mil. Isso resulta
realmente numa popul agdo significativa, familias realmente que sofrem muito com a doenca, visto que essa é uma doenca
transmitida geneticamente, que resulta em faléncias de 6rgdos e encurta a vida das pessoas. hos homens, em torno de 20
anos, com muito sofrimento, e 15 anos, nas mulheres.

A grande coisa é que a doenca de Fabry...

Entdo, sb parafalar um pouquinho sobre aquestéo daimunopatol ogia, da histopatol ogia da doencade Fabry, € umadoenca
gue afeta o lisossomo celular, causando uma mutac&o nesse gene GLA, nesse cromossomo, ligado ao cromossomo X, ou
sgja, € um cromossomo X, € um cromossomo sexual, entéo ela € transmitida de formavertical .

A mutagdo leva a deficiéncia de uma enzima, e essa deficiéncia enzimética leva ao acimulo dessas substancias toxicas,
dessas gorduras toxicas que vao afetar todos os 6rgaos do organismo que estdo aqui descritos: o cérebro, o coragéo, os
rins, os nervos, os ouvidos, os olhos, a pele e o trato gastrointestinal. Essa € uma microscopia eletrénica mostrando o
actimulo dessa substancia nos lisossomos.

Essas |esfes tipo zebroides que aqui aparecem sdo caracteristicas ndo so da doenga de Fabry, mas € principa mente na
doenca de Fabry que acontece isso. Entdo, as lesbes desses 6rgdos ocorrem precocemente - muitas vezes até intraldtero
vocé consegue diagnosticar -, e um sintoma precoce é a dor neuropética. E muito interessante a gente falar porque
dor neuropética muitas vezes € uma dor que € subdiagnosticada, ou subestimada até, muitas vezes. Nos temos pacientes
gue sofrem muito com dores, tomam analgésicos e antidepressivos, acabam tendo um quadro psiquiatrico, porque
ninguém entende muito por que pacientes desenvolvem dor. Ent&o, tem sintomas gastrointestinais associados
em 60% dos pacientes, sintomas dermatol 6gicos também e também alteragdes em outros érgdos sensoriais.

Entdo, € uma doenca sistémica, multissistémica, fatal, e 0 comprometimento renal, que a gente observa aqui, pelo nosso
recém-criado servico de doencgas raras, € em torno de 84% nos pacientes com doenca de Fabry.

Asanormalidades cardiacas séo muito frequentes, a hipertensdo também, entdo isso levatambém aumaalteragéo cardiaca
significativa e a um envolvimento cerebrovascular também muito intenso: ha pacientes que fazem AV Cs precoces,
inclusive.

Aqui, nos homens... Como € ligado ao X, ao cromossomo X, que é um cromossomo sexual - a gente sabe que a mulher
tem dois X; 0 homem tem um, XY -, nds sabemos entdo que no sexo masculino e no feminino, nesses dois géneros, o
quadro clinico € um pouco diferente. A Dra. MariaHelenavai falar melhor sobre isso.
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NOs temos aqui que a primeira coisa que o Fabry, o Dr. Johannes Fabry, descreveu foi um angioqueratoma - ele eraum
dermatol ogista. Essas|esfes sdo bastante caracteristicas dadoencade Fabry e nem sempre sdo vistas, ou so subestimadas.

Também temos lesdes na cornea, a gente chama de cornea verticilata. E muito facil o oftalmologista, com |ampada de
fenda, diagnosticar isso, uma vez que ele conhece a doenga de Fabry e ele sabe que a doenca de Fabry faz essa alteracdo
corneana.

Nés temos entdo aqui 0 cromossomo X, que é afetado. NOs temos uma alteracéo exatamente nesse local do cromossomo
X, eisso leva atodas essas alteracBes metabdlicas que a doenca de Fabry causa.

S6 para a gente entender: em algumas doencas raras - desculpe -, em algumas doengas que ndo sdo tdo raras assim, como
asindrome de Down, a distrofia de Duchenne, a transmissio é mais horizontal, diferentemente da transmisséo da doenca
de Fabry, cujatransmissdo é vertical . Entdo, vocé pode ter 50%, em média, da prole desses pacientes af etados pela doenca
de Fabry, diferentemente dessas outras doencas, que tém transmissdo diferente.

Aqui néstemos um grafico, mostrando que, desde o nascimento - e me descul pem pelo grafico estar em inglés; eu gostaria
de pedir perddo aqui ao pessoal, pois eu ndo consegui traduzir a tempo isso aqui -, a medida que adoengavai chegando,
entdo jano nascimento, vocévai tendo acumul agdo dessa substancia, quevai envolvendo 6rgaos, comegando com sintomas
importantes, como ador neuropética, depoiso envolvimento de outros 6rgéos, até levar amorte prematura desses pacientes
guando n&o sdo tratados.

Aqui nés temos, entdo, varias alteracbes. Eu ndo vou entrar em detalhes, pois eu ja falel sobre todas as questdes
relacionadas a todos 0s 6rgdos que sdo envolvidos na doenca de Fabry, desde o cérebro até a ponta dos pés. Entéo, aqui
nés temos o envolvimento cardiaco, renal, as vezes 0 aparecimento, dependendo do tipo de variante... Nés ndo chamamos
de mutagdo, nds usamos o termo variante, ndo &, Dr. Salmo? Porque, dependendo dessas variantes, vocé vai ter quadros
diferentes ou aparecimentos tardios. Entdo, é bastante complexa essa questéo.

Nos podemosfazer o diagnéstico dadoencga, no homem, com adosagem daal fa-gal actosidase e, namul her, principalmente
com a genotipagem. Mas é importante a gente entender que sdo familias que sdo afetadas, € importante que a gente possa
disponibilizar com mais facilidade esses exames aqui.

Nem toda doenca de Fabry... Como eu falei, o quadro clinico é muito varidvel. Vocé tem quadros bastante graves,
dependendo daclasse de mutac&o. Em alguns casos, inclusive, agente ndo se beneficia necessariamente com amedicacéo.
Muitas vezes vocé precisa, principamente, do acompanhamento clinico desses pacientes. Por isso, a importancia dos
centros de atencdo a doengas raras que estao funcionando no Brasil e que nés temos que ampliar.

NOs temos, entdo, que adoencararaé umadoencarararea mente, € hereditéria, 0 gendtipo € variado e o fendtipo também,
pode ser desde assintomética até formas graves da doenca. Na verdade, isso significa que vocé tem uma hipoatividade
ou perda da atividade dessa enzima que fica bloqueada. Entéo, num paciente renal especialmente, que € aminha area de
atuacdo, a nefrologia, vocé tem a deficiéncia muitas vezes, que pode ser diagnosticada por uma bidpsiarenal, e ai vocé
tem a morte desse paciente, se ndo tratado. Ele evolui com insuficiéncia renal, entra em hemodidlise e acaba tendo que
transplantar, se ndo tratado - inclusive o proprio transplante fica afetado pela doenca de Fabry, se ndo tratada.

Nés temos aqui que amaior parte desses pacientes morre de doenca cardiovascular; em segundo lugar, nds temos mortes
gue ndo sdo definidas aqui exatamente por falta de diagndstico efetivo; doencas cerebrovasculares; e também a doenca
renal bastante incidente.

A idade média de morte, entdo, uma vez ndo tratada a doenca, € de 50 anos ho homem; e, ha mulher, como o gendtipo
e o fenétipo na mulher sdo um pouco diferentes, em média h4 uma reducdo de expectativa de vida em torno de 15 anos,
mas isso com muito sofrimento, muita dor, muita ddvida com relagdo ao diagndstico e, as vezes, até tratamentos muito,
digamos assim, errados.

Entdo, nos temos aqui no Fabry o sistema nervoso periférico, que é responsavel pelas dores que esse paciente tem. Muitas
vezes, se confunde com diabetes. Fazem muita confusdo com diabetes muitas vezes essas dores, mas € diferente, o quadro
clinico e as lesbes séo diferentes, porque afetam fibras finas do sistema nervoso periférico.

A neuropatiade Fabry é muito importante. Eu tinha um paciente que dizia que eracomo se el e tivesse améo numa chapa
de hamburguer. Imaginem, Senadores, vocés ficarem com améo numa chapade hamburguer?! S6 que nds podemosretirar
a méo, ele ndo conseguia retirar a mao da chapa de hamburguer. Entdo, é muito sério. Também com formigamentos,
parecem queimagtes. Ha varios gatilhos para essas dores intensas. Ha também a questdo da hipoidrose, o paciente ndo
sua, entdo ele tem umaintoleréncia absurda ao calor. Muitas vezes... Eu tenho um paciente que se atirou numapraga, num
chafariz, agui na cidade, por causa do calor intenso.
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Aqui, entdo, nds temos os tratamentos que existem para a doenca de Fabry. Felizmente, no Brasil, nds ja estamos com
tratamento aqui dareposi ¢ao enzimatica, ou sgja, se estafaltando aenzimaal fa-gal actosidase, vocé poderepor essaenzima.
S&o dois produtos hoje no mercado e ja sao aprovados pela Conitec. E temos um outro produto para algumas situagoes,
algumas mutagdes, que € a chaperona, que pode também ser usado em alguns tipos de mutagdes. Essa aqui é endovenosa
e essaaqui € umaterapiaviaoral.

Ent&o, ha outras questes que sdo estudadas: terapia de RNA, terapia génica. Enfim, ha vérias pesquisas que estdo em
andamento. Trabal ha-se muito com pesquisa cientificaem doenca de Fabry.

Eu gostariade mostrar essa foto aqui que acho emblematica e ndo vale sb para doenca de Fabry, mas para muitas doencas
gue causam dor, causam inflamagdo, causam sofrimento. Entdo, nds temos aqui uma floresta como se fosse uma floresta
em chamas. Quando a gente vé€ uma floresta em chamas, a gente ainda tem o que fazer, gente! A gente tem como de
repente apagar esse incéndio. E o tratamento é a possibilidade de acabar com essa inflamag&o, com esse incéndio, essa
destruicdo que vai acontecendo aos poucos com o paciente. Nos ndo queremos que chegue nesse ponto. Esse € 0 ponto da
florestaja queimada. Aqui vocé tem pouca coisa parafazer, ja ndo tem mais nada para fazer.

Infelizmente, 0s nossos paci entes chegam muitas vezes nessa situagdo, ja com pouca coisa para ser feita; e nés queremos
gue esses diagnosti cos sejam feitos com mais precocidade, para que nds possamos entdo atuar de formamais efetivacom
relacdo aos pacientes.

Seria essa a minha apresentacdo. Muito obrigado.

Parabéns pela apresentagéo, Dr. Salmo.

Dra. Maria Helena, estou louco para ouvir a sua apresentacéo também.

A Dra. Helena é Presidente do Comdora, que é o nosso centro de doengas raras da Sociedade Brasileira de Nefrologia.
Muito obrigado pela oportunidade a todos e tenham um bom dia.

O SR. PRESIDENTE (Dr. Hiran. Bloco Parlamentar Alianga/PP - RR) - Bom dia, Dr. Roberto.

Passo, em seguida, apalavraaDra. MariaHelena Vaishich para suas consideracdes, por dez minutos. Nao sei como é que
Se pronuncia exatamente o seu nome, mas me descul pe.

A SRA. MARIA HELENA VAISBICH (Paraexpor. Por videoconferéncia.) - Nao tem problema, Dr. Hiran. Meu nome
é Maria Helena Vaishich. E uma honra e uma grande oportunidade estar aqui, pelos pacientes, pelas familias que eu
sigo com essa doenca. Eu trabalho ha muitos anos com doencas raras. Atualmente, eu sou Coordenadora do Comité de
Doencas Raras da Sociedade Brasileirade Nefrol ogia e do recente Comité de Doencas Raras criado pela Sociedade L atino-
Americana de Nefrologia e Hipertensdo.

Ent&o, eu vou compartilhar minhatela. (Pausa.)

Como eu falei, entdo, € uma grande honra eu estar aqui. Agradego a esta Casa por estar com essa iniciativa de tamanha
importancia, o Dia Naciona de Conscientizacéo sobre a Doenca de Fabry sendo instituido aqui no nosso pais.

Gostaria de dizer que 0 nosso recado aqui, dos meus colegas e 0 meu, € um recado extremamente importante. A doenca
de Fabry é uma doenca muito grave, uma doenga debilitante, que af eta extremamente a qualidade de vida dos pacientes,
a sobrevida desses pacientes, como ja foi mencionado, mas é uma doenca tratavel e tem sido diagnosticada tardiamente
N3o sO NO NOSSO Meio, mas a gente vé aqui a direita, embaixo, uma publicacéo alema de 2023, que tem exatamente este
titulo: a doenca € diagnosticada muito tardiamente.

Eu ndo pretendo dar nenhumaaula, mas é so paraexplicar paravocésque, no nosso organi smo, ndstemos agdes de enzimas
gue sdo importantes para 0 metabolismo de certas substancias. E existe um tipo de gordura que sdo os glicoesfingolipidios,
gue sdo metabolizados no NOsso organismo por essa enzima, que é a afa-galactosidase. Esses pacientes com doenca
de Fabry sdo pacientes que tém anormalidade genética do gene que codifica e sintetiza esta proteina alfa-gal actosidase.
Portanto, el es tém deficiénciafuncional ou inclusive deficiéncia absol uta na atividade dessa enzima. Quando essa enzima
néo funciona adequadamente, aguela gordura Gb3 que ia ser metabolizada acaba ndo sendo, e ela se acumula no interior
de estruturas celulares de vérios 0rgaos do nosso organismo, o que a gente pode visualizar através, por exemplo, desse
tecido renal. E umabidpsiade rim, mostrando esses depdsitos, que, obviamente, v&o acarretar o mal funcionamento desses
0rgaos.

A doenca é muito grave, ela acomete vérios orgdos. E uma doenca sistémica que tem véarios acometimentos, e todos
eles s8o extremamente importantes. A gente agui colocou em vermelho agqueles que so mais limitantes na sobrevida do
paciente que sdo: adoencacardiaca, porgque esses pacientes podem ter infarto agudo do miocardio precoce, cardiomiopatias
graves, insuficiénciacardiaca; no rim, esses paci entes comegam perdendo proteina, mas eles evoluem com perdade funcdo
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renal e tém que ir para a didise e para transplante; e um acometimento gravissimo que € o derrame, 0 AVC, que pode
acontecer nos pacientes numaidade muito precoce. Em geral, so adultos jovens, que tém uma morte siibita, mas a gente
tem, como ja foi dito, os sintomas iniciais de uma neuropatia periférica, os pacientes tém as crises de Fabry, que sdo
crises de dor intensa. Como 0s meus colegas mostraram, € uma dor em queimagao muito importante, que impede
pacientes de terem uma vida normal, de exercerem suas atividades habituais do diaadia, de estudar, de traba har, e outros
acometimentos de outros orgaos.

E uma doenca que, quando comega... E uma doenca genética, e, portanto, esses depositos ja se iniciam desde o intralitero,
mas, se a gente conseguir detectar esses depdsitos precocemente, nds vamos ter uma pequena quantidade de depésitos,
e essa patologia € reversivel. Entretanto, sem diagnostico, sem institui¢ao do tratamento, vai haver um aumento desses
depdsitos até que nds tenhamos uma lesdo irreversivel dagquele 6rgao acometido, o que, infelizmente, vai levar afaléncia
desse 0rgdo, e é quando nds temos feito os diagndsticos, principal mente dos nossos pacientes aqui no Brasil.

Nos temos diagnosti cado pacientes ja em ambulatérios de insuficiéncia cardiaca, pacientesjaem didise, em hemodidlise
por anos, sem um diagnostico especifico. Sendo uma doenca familiar, que é ligada ao X e, portanto, aparece em quase
todas as geracOes das familias. Ent&o vocé, fazendo o diagnéstico de um caso-indice, vocé pode criar essa familia e fazer
diagndsticos mais precoces através da triagem familiar.

Ent80 0 nosso objetivo é fazer o diagndstico desses pacientes quando esses depositos ainda ndo sdo intensos o suficiente
paralevar aumalesdo irreversivel; paraevitar que esses pacientes tenham a sua sobrevidalimitada, como foi dito em mais
de 20 anos, muitas vezes esses paci entes tém uma morte stbita precoce. E aqui agente vé que agente tem diagnosticado os
pacientes, em média, numaidade muito mais avancada do que, naverdade, os sintomas podem seiniciar. Entdo € descrito
tanto no sexo masculino, como a gente vé aqui no sexo feminino, ndo ha muita diferenca.

Antigamente se achava que amulher ndo poderiater um quadro tdo grave, mas a gente sabe hoje que tanto o homem como
amulher podem, sim, ter acometimentos graves e merecem todo o monitoramento e atengdo. E principalmente fazer o
diagndstico janaidade dainfanciaou adolescéncia, em que agente pode monitorar esses pacientes einiciar um tratamento
gue sgja mais precoce, quando esses depdsitos comegam a se intensificar.

Ent&o agente vé€ aqui que geralmente aneuropatia periféricacom ador € mais precoce, mas eu tenho visto muitas criancas
gue tém comegado ja com presenca da cérnea verticilata, que € uma alteracéo ocular, e ja ha pacientes com proteindriae,
mesmo antes da proteinlria, esses pacientes japodem ter depdsitos renais. Entdo é de sumaimportancia o que agente esta
fazendo aqui hoje no sentido de alertar apopulacéo, inclusive os médicos, sobre essa patol ogiatdo grave, com possibilidade
de diagnéstico mais precoce e tratamento.

Somada a dor crbnica que esses pacientes vivem com acometimentos graves como do coragdo, o acometimento renal, o
acometimento cerebral, sistema nervoso central, a gente vé que esses pacientes vao ter uma diminuicdo da atividade, da
disposicdo fisica, da forca muscular... eles se queixam de fadiga, fadiga ndo € so cansaco. Fadiga é um sintoma muito
grave de falta de energia. Essas pessoas hdo conseguem ter a sua atividade normal .

Muitas vezes os pacientes - criangas e adolescentes - sdo recriminados nafamilia: "Ah, ele € um preguicoso, €le ndo quer
se movimentar". O paciente tem dor. Ele ndo consegue suar. Ele tem muita dificuldade de adaptacéo social. 1sso gera
0 qué? Ansiedade, medo, frustracdo, depressdo. S&o pessoas com alto grau de sintomas depressivos, preocupacdo com
empregos, relacionamentos, estudos. Entéo, a qualidade de vida desses pacientes € muito comprometida, e nds podemos
melhorar isso. Como? A gente pode melhorar essa situagdo ampliando o conhecimento dadoenca entre os profissionais de
salde, porque infelizmente ainda precisa de muita educagéo continuada, principal mente nas doengas raras que S0 pouco
conhecidas namaior parte do pais e entre acomunidade geral.

Existem grupos de pacientes, associacfes de pacientes, e o Dia Nacional de Conscientizacdo - que vocés Senadores
trouxeram hoje nessa pauta - € extremamente importante. NOs precisamos da criagdo de protocolos estabelecidos de
investigacdo diagndstica, tratamento e monitorizacdo desses pacientes. E isso 0 nosso Comité de Doengas Raras da
Sociedade Brasileira de Nefrologia tem publicado, em 2022, guidelines para manegjo desses pacientes, diagndstico,
tratamento, tanto para adultos como para os casos pediatricos. NOs também trabalhamos para ampliar o conhecimento
da doenca no nosso pais.

E uma doenca genética. O Brasil, a populacéo brasileira é caracterizada por uma heranga genética muito diversa. Nos
temaos vérias origens étnicas e nds temos uma al ta taxa de mi scigenagdo. Entdo, muitos dos dados epidemiol 6gicos que nos
transferimos da Europa, Américado Norte e outroslocai s para a nossa popul agdo nés ndo sabemos se sdo reais. NOs temos
que, Sim, gerar nossos proprios dados, e isso sO pode ser feito através dos registros de doengas raras, no caso a doenga
de Fabry, e nés ja temos esse registro disponivel. Infelizmente, muitos dos médicos que acompanham esses pacientes ou
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ndo sabem da existéncia ou ndo encontram tempo para fazer o registro desses pacientes, mas € muito importante
informagao, inclusive para ainfraestrutura do Governo no atendimento desses pacientes e familias.

Portanto, todas essas iniciativas vao otimizar o tempo para o diagnéstico, para que o paciente sgja diagnosticado naguela
janela terapéutica, naguele momento em que ainda ndo existe um dano irreversivel sobre os érgéos, especia mente sobre
0s orgéos nobres. No caso da doenca de Fabry, os 6rgéos mais frequentemente acometidos s80 0s rins, 0 coragéo e o
sistemanervoso central. E o objetivo vai ser um so: aumentar a sobrevida e melhorar a qualidade de vida desses pacientes
e dos seus familiares.

E agui eu trago dados preliminares ja do registro brasileiro de doenca de Fabry, coordenado pela Sociedade Brasileirade
Nefrologia, em que nés jatemos 114 pacientes - agora nds temos um pouco mais de casos registrados -, ja mostrando um
pouquinho as caracteristicas reais dessa doenca na populagéo brasileira. E nds vemos que 8% dos pacientes que entraram
nesses dados j4 estéo em terapia de substituicao renal, isto €, os pacientes j4 estdo em hemodidlise ou os pacientesjaforam
transplantados. Esses sdo dados ainda de 2022. E nds esperamos ter dados mais recentes.

Eu gostaria de agradecer a atencéo de todos e espero ter contribuido para que realmente esse dia nacional da doenca de
Fabry sgja ingtituido agui no Brasil e que esses pacientes e essas familias tenham o melhor tratamento, inclusive com a
incorporac&o de tratamento com a terapéuti ca de reposi ¢io enzimética recente. E um dado maravilhoso agente trazer aqui
apossibilidade de o nosso pais tratar dignamente esses pacientes.

Agradeco muito a ateng&o de todos, obrigada.

O SR. PRESIDENTE (Dr. Hiran. Bloco Parlamentar Alianca/PP - RR) - Obrigado, Dra. Maria Helena.

N&o havendo nenhum Senador ou Senadoraque queirase manifestar, japasso, em seguida, aapresentar paraos expositores
algumas perguntas gque nos foram enviadas pelo e-Cidadania.

Nés temos a primeira pergunta, que foi feita pela Sra. Marilia Fontela, do Rio Grande do Sul, que pergunta: "Quais as
acoes|...] [que] o poder publico pretende|...] [implementar] com acriagcéo do dia nacional da conscientizacdo sobre esta
doenca?'.

Nés temos trés perguntas aqui. VV océs podem escolher entre vocés qual pergunta vocés preferem responder. Nao sei quem
gostaria de responder essa primeira pergunta. Fiqguem a vontade. (Pausa.)

Dra. Maria Helena, acione seu microfone, por favor.

A SRA. MARIA HELENA VAISBICH (Para expor. Por videoconferéncia.) - Bom, eu gostaria de agradecer a
oportunidade dessa pergunta.

Eu trabalho com outras doencas raras, geralmente com acometimento renal, e eu acho que a institui¢&o do dia nacional
da doenca marca realmente aimportancia que este Governo e que este Senado estdo trazendo para essa doenga no nosso
pais, da gravidade que € essa doenca, da possibilidade de tratamento, para que isso possa gerar iniciativas ndo sd no dia
Obviamente, no dia a gente pode trazer agdes mais impactantes em termos de conscientizagdo, com seminérios, com
podcast, com divulgacdo dos principais sintomas da doenga, e de como fazer esse diagndstico, mas que isso sirvade um
exemplo para que todos os dias nés possamos nos lembrar dessa doenga. Eu acho que a institui¢do do dia naciona de
conscientizacdo de uma doenca € trazer atona, € trazer ao conhecimento da populagdo em geral e da classe médica que
nés ndo podemos negligenciar o atendimento a esses pacientes.

Se 0s meus colegas quiserem complementar, fiquem a vontade.

O SR. PRESIDENTE (Dr. Hiran. Bloco Parlamentar Alianca/PP - RR) - Desculpe-me Dr. Salmo, acione seu microfone
também.

Dr. Roberto, por favor.

O SR. ROBERTO BENVENUTTI (Para expor. Por videoconferéncia.) - Eu gostaria de dizer que € muito importante
nos trabalharmos com a atengéo bésica de salide também. Eu acho que a atencdo bésica tem que... Esse paciente comeca
asua atividade ou o seu atendimento na atengéo basica. Muitas vezes, esse paciente poderia ser, digamos assim, suspeito

de ter essa doenca ou outras doencgas também. Mas é muito importante que a doenca de Fabry seja vista também, que o
profissional que trabalha na atengdo bésica tenha o conhecimento da doenca.

Ent&o, eu acho que a criacdo desse dia também é um marco no sentido de educagdo, educacdo de todos, inclusive nas
préprias escolas médicas, que labutam principal mente na atencéo bésica de salde.

O SR. PRESIDENTE (Dr. Hiran. Bloco Parlamentar Alian¢a/PP - RR) - Eu gostaria até de fazer uma consideracdo aqui
arespeito disso.
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Quando nos estamos discutindo a doenca de Fabry aqui, nés estamos fazendo educagdo em salide muito importante para
0 NOSSO pais, porque, mesmo entre nds medicos, hd um desconhecimento dessa doenca. Quer dizer, eu s tinha ouvido
falar da doenca de Fabry porque eu sou oftalmologista e por conta da cornea verticilata. Mas eu confesso que, quando
a autora desse projeto, que é nossa colega médica também, Mariana Carvalho, a quem eu fago uma saudagéo carinhosa,
grande amiga, quando ela me falou da doenga, eu confesso que fui estudar um pouco sobre a doenga, porque eu nem me
lembrava mais de como era o diagnostico, e eu ndo sabia que nds tinhamos uma reposi¢do enzimética ja disponivel no
Sistema Unico de Satide.

Realmente, eu acho que é muito importante esta nossa audiéncia agui para que a gente possa ndo sd conscientizar a
populagdo em geral, mas possa chamar a atenc@o dos médicos para a importancia do diagnodstico precoce, porque o
diagndstico precoce termina por evitar essas doencas renais, cardiovasculares, dermatol 6gicas e visuais. Enfim, € uma
doenca que tem uma varidvel muito grande em termos de sintomatologia, se apresenta, como o Dr. Roberto falou al,
dependendo da deformac&o genética, de varias formas. Entéo, € muito importante que a gente discuta essa questdo aqui
e conscientize a comunidade cientifica e 0s nossos colegas médicos do Brasil todo de cuidar desses sintomas e fazer um
diagndstico precoce para diminuir esses sintomas que a Dra. Maria Helena colocou aqui também.

A segunda perguntavem da Sra. Loreda Moisés, de Minas Gerais. Elapergunta: "Como identificar adoencade Fabry [...]
eseelal...] [pode ser mascarada por] outra doenca e qual o tratamento disponivel [...] [do] SUS?".

Eu até vou sugerir que o Dr. Roberto, que ja falou sobre o tratamento e tudo, faca as complementacfes que desgjar em
relacdo a essa pergunta.

Dr. Roberto, por favor.

O SR. ROBERTO BENVENUTTI (Por videoconferéncia.) - O.k., muito obrigado.

O SR. SALMO RASKIN (Por videoconferéncia.) - Eu queria pedir um segundinho da sua fala. Eu queria s6 fazer um
comentério.

O SR. PRESIDENTE (Dr. Hiran. Bloco Parlamentar Alianca/PP - RR) - N&o, até mais do que um segundo. Fique a
vontade, Dr. Salmo.

O SR. SALMO RASKIN (Para expor. Por videoconferéncia.) - Quanto a pergunta anterior, eu acho muito importante
lembrar que ha exatos dez anos, por coincidéncia, o Brasil implantou uma Politica Nacional de Atengdo as Doencas Raras
no SUS. E uma politica muito bem elaborada, da qual a Sociedade Brasileira de Genética Médica, da qual, novamente
por coincidéncia, hoje eu sou o Diretor Cientifico, participou de maneira bastante efetiva. E politica vem sendo
gradual mente implantada no Brasil.

Entdo, sim, as atividades de educagdo sdo mais do que bem-vindas, elas sG0 necess&rias, mas também o impulso a
implantagdo na prética, no Brasil, dessa Politica de Atencdo as Doencas Raras seria fundamental. 1sso traria ndo so o
diagndstico da doenca de Fabry, claro, mas também de todas as outras 7 mil doengas.

Ent&o, a pergunta era: "O que o setor publico poderia fazer para melhorar a qualidade de vida, o diagnéstico da doenca
de Fabry?'. E estimular e impulsionar aquilo que ja existe nd0 sd no papel; existe na prética também, mas na prética
ainda é muito...

O SR. PRESIDENTE (Dr. Hiran. Bloco Parlamentar Alianca/PP - RR) - Incipiente.

O SR. SALMO RASKIN (Por videoconferéncia.) - Ali iriarealmente melhorar bastante. E agoratalvez, celebrando dez
anos, seria 0 momento de dar um novo impulso a Politica Nacional de Doengas Raras.

Obrigado.

O SR.ROBERTO BENVENUTTI (Paraexpor. Por videoconferéncia.) - Bom, em respostaa perguntaquefoi formulada,
eu acredito que os outros colegas também tém muito o que falar, mas eu gostaria de lembrar que é uma doenca que afeta
familias. E € muito importante que, quando vocé vé um paciente que tem umahistériafamiliar - ele mesmo tem alteraces,
dores neuropaticas ou tem uma insuficiéncia cardiaca ou uma hipertensdo sem uma causa definida ou que tenha uma
histéria de AV C precoce -, que se avalie essas familias, porque é bem provével que na doenca de Fabry vocé tenha uma
histéria bastante caracteristica, que envolve essas familias. Ent&o, eu acho que a primeira coisa que se tem que pensar
realmente é trazer uma boa histéria, um bom exame, uma boa anamnese nesses paci entes para que a gente possa suspeitar
da doenca, principalmente quando vocé vai analisar a histériafamiliar.

Entdo, ndo é um diagndstico assim tdo simples, vocé tem que saber realmente aquilo que vocé procura. Como jadiziaum
filésofo, quando vocé néo sabe o que procura, ndo entende o que acha. Ent&o, vocé tem que entender aquilo que vocé esta
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procurando, e acho que essa fungdo é muito importante nas atividades, inclusive governamentais, como esta do Senador
Hiran, da Comiss&o de Satide.

Muito obrigado pela pergunta. 1sso é um desafio muito grande.

O SR. PRESIDENTE (Dr. Hiran. Bloco Parlamentar Alianca/PP - RR) - Muito obrigado e passo ja a terceira pergunta
gue nos foi enviada pelo e-Cidadania.

Esta perguntafoi feita pelo Sr. Pedro Bessa, do Distrito Federal, que pergunta... Isso jafoi falado aqui, na exposicéo dos
colegas, mas ele pergunta: "Essa doenca é hereditéria? Quantos brasileiros ja foram diagnosticados com a disfuncéo?".

Fica ai aberto para quem dos senhores quiser fazer as consideracdes, que ja foram, inclusive, colocadas aqui, mas é bom
gue a gente repita.

O SR. SALMO RASKIN (Para expor. Por videoconferéncia.) - Vou falar so sobre a primeira parte, que € a parte de
hereditariedade.

O SR. PRESIDENTE (Dr. Hiran. Bloco Parlamentar Alianca/PP - RR) - Pois ndo, Dr. Salmo.

O SR. SALMO RASKIN (Por videoconferéncia.) - Depois, a parte de prevaléncia eu vou deixar para 0s nossos colegas
responderem.

E uma doenca hereditaria. Ela € transmitida de geracio em gerago, principalmente, mas ndo somente, pelas mulheres
gue carregam a alteragdo no cromossomo X, mas os homens que tém a doenca de Fabry também podem transmitir essa
alteracéo genéticaparaafrente, paraas suasfilhas mulheres. E, como amulher pode manifestar adoencade Fabry também,
como foi mostrado aqui, pelos meus colegas, entdo, tanto homens quanto mulheres podem manifestar.

E isso é muito importante, pergunta - agradeco a €la - porque nos remete ao tema do aconsel hamento genético, que
€ algo muito importante em todas as doencas hereditarias, porque a melhor maneira de vocé prevenir esse tipo de doenca
€ com aconselhamento genético, e que as pessoas tenham o direito de saberem que o filho ou a filha tem uma doenca
de causa hereditéria e que esse casal e outros parentes desse casal estdo em risco de vir ater outros filhos com a mesma
doenca. Isso pode sefazer com umaferramentade baixissimo custo, que € o aconsel hamento genético, atransmissao dessas
informacOes de formando diretiva paraapopul agdo. N&o é paradizer parando ter filhos, mas, sim, parainformar quais sdo
0S riscos e quais sdo as alternativas reprodutivas para familias em que a doenca da Fabry existe no nicleo familiar.

O SR. PRESIDENTE (Dr. Hiran. Bloco Parlamentar Alianca/PP - RR) - Alguém mais quer fazer alguma consideracéo
em relacdo a essa pergunta?
Dra. MariaHelena.

A SRA. MARIA HELENA VAISBICH (Paraexpor. Por videoconferéncia.) - Eu gostaria.

Olha, eu acho extremamente importante a gente saber disso, saber que nds temos nucleos No NOsso pais, que essa doenca
se propaga em familias com muitos membros; tem familias com 40 pessoas portadoras da doenca.

Entdo, naverdade, a educacdo continuada continua sendo muito importante. A criagéo de politicas publicas, e eu acho que
0 avango que nds tinhamos recentemente na incorporagdo nas terapias de reposi ¢do enzimética para esses pacientes, pelo
SUS, que ainda ndo esta ativa, porque ainda falta fazer o PCDT, mas, assim, eu acho que va fazer toda a diferenca na
possibilidade de diagndstico desses pacientes e, como eu falei, otimizar esse tempo prevenindo, entdo, danos mais graves,
principalmente dos 6rgaos nobres e morte stbita, com melhora na qualidade de vida.

Eu ndo tenho ideia... Eu sou coordenadora do Comité de Doencas Raras da Sociedade de Nefrologia e ndo tenho ideia
de quantos pacientes tem diagnosticados aqui, no Brasil. Eu s6 sei que essa informagédo provavelmente quem paga
a medicacdo desses pacientes deve ter uma ideia melhor, e deve ter pacientes diagnosticados que nédo tém acesso a
medicacdo, porque, para se conseguir a medicacdo, até entdo, era bastante dificil.

Tem muitas pessoas que ndo tém um grau de instru¢do nem suficiente para reunir os documentos necessé&rios de
comprovagdo, de portador da doenca e de impossibilidade de adquirir o medicamento por si proprio.

Ent&o, assim, eu acredito que as politicas publi cas, aeducacéo continuada, o DiaNacional daDoencade Fabry, euacho que
s80 todas ferramentas de extrema importancia para que a gente um dia possa responder quantos pacientes tem realmente
diagnosticados no nosso pais.

O que eu sei é que, registrados no Comdora, atualmente, nés temos 140 pacientes, dos quais a gente tem dados
epidemiol 6gicos concretos. Entdo, eu acredito que os registros deveriam ser mais bem utilizados no nosso meio e talvez
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pudessem até ter um apoio de certas partes do governo, para que el es realmente sgjam instituidos de umaformamais séria
€ nos possam trazer dados informativos que ajudem a estruturar a sociedade a atender a pacientes.

NOs temos que saber quantos pacientes sao, 0 quanto que a gente precisa de testes diagndsticos no nosso pais, 0 quanto
gue a gente precisa ter de medicamento, o quanto que a gente tem que ter de aconselhamento genético, para a gente ndo
continuar tendo pacientes com essa doenca.

Ent&o, realmente, entender os riscos é fundamental, como os colegas ja conversaram.
Acho que eraisso que eu queria complementar.
Obrigada.

O SR. PRESIDENTE (Dr. Hiran. Bloco Parlamentar Alianca/PP - RR) - Eu queriafazer uma pergunta a vocés também:
como é que € 0 acesso da reposicAo enzimética para um paciente que tem a doenca pelo SUS? E um acesso fécil ou é
dificil o acesso ainda?

A SRA. MARIA HELENA VAISBICH (Para expor. Por videoconferéncia.) - Na verdade, recentemente, nés tivemos
a incorporacdo, pela aprovacdo da Conitec, de duas tecnologias de reposicdo enzimética. Entdo, nds temos, no futuro
préximo, a possibilidade de ter os pacientes mais bem catal ogados e conseguir essa medicacdo de uma forma mais facil
pelo SUS.

Entretanto, até hoje esse processo foi todo feito por judicializagdo, que €, no caso de pacientes que precisam de dietas
especificas, medicamentos especificos e procedi mentos especificos que ainda ndo sdo regulamentados no pais e que ainda
n&o s3o incorporados no Sistema Unico de Salide, a forma de aquisi¢ao dessas opcdes terapéuticas e diagndsticas é por
judicializag&o.

Muitas vezes, os planos de salide também podem ser acionados, mas o que eu posso te dizer é que o retardo na chegada do
tratamento efetivamente € muito longo no nosso meio, e, muitas vezes, a gente até faz esse diagnostico e, muitas vezes,
esse paciente espera um a dois anos parainiciar uma terapéutica especifica.

Entdo, é muito dificil. Como jafoi dito, a gente esté falando sobre uma doenga extremamente grave, que € a doenca de
Fabry, mas nés temos outras doengas no nosso pai's namesma situagao, inclusive doengas em que a gente pode ter quadros
agudos com um 6bito mais precoce, doengas mais, vamos dizer, agudas.

Ent&o, eu acho superimportante essa oportuni dade que nés estamos tendo - nés, médicos que lidamos com essas patol ogias
- de estarmos aqui nesta Casa, podendo quase que desabafar as dificuldades por que passamos nds e 0S NOSsos pacientes
também.

E agradeco pela oportunidade da criacdo do Dia Nacional da Doenca de Fabry.

O SR. PRESIDENTE (Dr. Hiran. Bloco Parlamentar Alian¢a/PP - RR) - Continuando, nds temos aqui, finalmente, um
comentario que chegou pelarede e-Cidadania do Sr. Jaime Bergonso, de Sao Paulo, que diz: "Eu acho muito importante a
consci entizagdo da popul agco sobre essa doenca, pois Sao pouquissimas pessoas que tém conhecimento [do assunto] [...]".
Eu quero aqui, ao final destaaudiénciapublica, fazer um agradecimento penhorado, em nome do Senado daRepublica, pela
participacdo de todos vocés; saudar mais umavez a autora deste projeto de lei, anossa querida colega Mariana Carvalho,
ex-Deputada Federal; e dizer que o Congresso Nacional esta a disposicéo de vocés. Eu, particularmente, como Presidente
da Frente Parlamentar da Medicina do Congresso, estou aqui, no Gabinete n° 6 da Ala Affonso Arinos, a disposicdo dos
colegas para aquilo que for pertinente, necessério, para que nGs possamos garantir mais acesso, mais qualidade de servico
prestado desse nosso Sistema Unico de Satide, que € o maior do mundo e que continua em aperfei coamento, apesar de ja
ter mais de 30 anos de idade. Entdo, contem agui com minha pequena capacidade, mas com muito entusiasmo, de gjudar
para que nds possamos fazer um SUS cada vez melhor para o povo brasileiro.

Eu vou passar ai um minutinho a cada um para fazer suas consideragoes finais.

O SR. SALMO RASKIN (Paraexpor. Por videoconferéncia.) - Como eu fui o primeiro afaar, eu vou iniciar, mas é so
para agradecer mesmo e parabenizar a iniciativa. Ndo podemos ter um dia para cada uma das 7 mil doencas raras, pois
val fatar dia do ano, mas, cada vez que vocé fala de uma doenca rara, vocé esta falando de todas. Vejam hoje aqui: nds
falamos dos problemas em comum de todas as doengas raras, quando falamos da doenca de Fabry. Entdo, essa capacidade
de educagdo das pessoas e dos médicos, como o Dr. Hiran falou, € exponencial. No momento em que vocé celebra um
dia das doengas raras, vocé esta dizendo que existem doencas raras. Vejam aqui a doenga de Fabry, mas, no outro dia,
voceé esta falando de outra doenga.
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A nossa populagdo tem o direito de ser atendida, qualquer que seja a doenca. Ninguém escolhe qual a doenca que vai ter
e ndo escolhe também se vai ter uma doenga com tratamento caro ou ndo. Por isso, todos deveriam ter direito. E € nesse
sentido que essainiciativa é muito louvével.

Obrigado. (Pausa.)

O SR. PRESIDENTE (Dr. Hiran. Bloco Parlamentar Alianca/PP - RR) - Dr. Roberto, acione o microfone. Obrigado.
O SR. ROBERTO BENVENUTTI (Por videoconferéncia.) - Eu acho que agora estdo me ouvindo, néo €?

O SR. PRESIDENTE (Dr. Hiran. Bloco Parlamentar Alianca/PP - RR) - Sim, sim. Pode falar.

O SR. ROBERTO BENVENUTTI (Paraexpor. Por videoconferéncia.) - O.k.

Eu gostaria também de agradecer, saudando os demais expositores, e dizer que realmente € muito importante que o SUS,
gue nos orgulha tanto, que nods tanto defendemos, por que tanto lutamos, continue paralelamente lutando com a ciéncia
no sentido de esclarecimento, no sentido de diagndstico, no sentido de tratamento desses pacientes, que muitas vezes
no passado foram negligenciados. E hoje a gente tem um grande desafio de realmente tirar esse manto de, digamos,
invisibilidade que existe sobre esses pacientes que tém doengas raras, ndo sO a doenca de Fabry mas outras doengas raras,
para que nds possamos realmente beneficiar esses pacientes e essas familias que tanto sofrem.

E eu gostaria aqui realmente de saudar o Senado pelainiciativa e também de me colocar a disposi¢ao para qualquer tipo
de esclarecimento.

Muito obrigado atodos.

O SR. PRESIDENTE (Dr. Hiran. Bloco Parlamentar Alianca/PP - RR) - Obrigado, Doutor.

A SRA. MARIA HELENA VAISBICH (Paraexpor. Por videoconferéncia.) - Eu gostaria de agradecer a oportunidade
de ter participado hoje dessa audiéncia publica.

Eu falo em nometambém do Comité de Doencas Raras da Sociedade Brasileirade Nefrologia. Nostemosvariasiniciativas
em relacdo amelhora do atendimento aos pacientes com doengas raras com acometimento renal no nosso pais e podemos
entdo nos colocar a disposi¢cdo na necessidade de algum auxilio, de alguma iniciativa que exista por parte da Casa em
relacdo as doengas raras.

Agradeco muito a criacdo desse dia nacional e eu agradeco a atencédo de todos. Muito obrigada.

O SR. PRESIDENTE (Dr. Hiran. Bloco Parlamentar Alianca/PP - RR) - Muito bem!

Nada mais havendo atratar, eu agradeco muito penhoradamente a presenca de todos vocés e a disponibilidade do tempo
de vocés para prestarem esse servico a sociedade. Desejo a vocés, nossos expositores, um excelente final de semana, um
excelente Carnaval paratodos.

NOs estamos aqui sempre a disposi¢ao de vocés. Contem sempre conosco.
Eu também declaro encerrada a presente reuni&o. Um grande abragco e um bom dia.

(Iniciada as 10 horas e 13 minutos, a reunido é encerrada as 11 horas e 14 minutos.)
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