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SENADO FEDERAL

SECRETARIA-GERAL DA MESA
SECRETARIA DE REGISTRO E REDACAO PARLAMENTAR

REUNIAO
29/10/2025 - 282 - Comissao de Ciéncia, Tecnologia, Inovagao e Informética

O SR. PRESIDENTE (Flavio Arns. Bloco Parlamentar da Resisténcia DemocréticalPSB - PR. Fala da Presidéncia. Por
videoconferéncia.) - Declaro abertaa 28* Reunido da Comissao de Ciéncia, Tecnologia, Inovagdo e Informéticado Senado
Federal da 3% Sessdo Legidativa Ordin&riada 572 Legidatura.

A presente reunido se destina & realizagdo de audiéncia publica com o objetivo de instituir o Dia Naciona de
Conscientizagao sobre a Sindrome de Phelan-McDermid (PMS), a ser celebrado no dia 22 de outubro, em cumprimento
ao Requerimento n° 30, de 2025, da CCT (Comissao de Ciéncia e Tecnologia), de minha autoria.

O publico interessado em participar desta audiéncia publica poderd enviar perguntas ou comentérios pelo endereco
www.senado.leg.br/ecidadania ou ligar para 0800 0612211.

Encontram-se presentes, por meio do sistema de videoconferéncia: Helen Conceicdo Ferraz, Vice-Presidente da
Associagdo Phelan-McDermid Brasil; Carolini Kaid Davila, Vice-Presidentedo I nstituto de Ciénciae TecnologiaChPBIo;
Alessandra Coelho Santos Call ou, M édica M astol ogistae mé&e do Henrique, paci ente com sindrome de Phelan-McDermid,;
e Flavia Borges do Carmo Guedes, Médica de Familia e Comunidade e mée do Arthur do Carmo Guedes, paciente com
sindrome de Phelan-M cDermid.

Temos também a grande satisfacdo de contar com a participagéo do colega Parlamentar, Deputado Federal - sgja muito
bem-vindo -, Florentino Neto, do PT, do Piaui.

Sejam muito bem-vindos, Florentino e todas as demais expositoras.

Quero, em primeiro lugar, destacar que € prioridade da Comissdo de Ciéncia, Tecnologia, Inovagdo e Informatica o
debate sobre doengas raras, porque doenca rara pode ser examinada sob o ponto de vista, obviamente, da ciéncia e
tecnologia. Precisamos de pesqguisas, desenvolvimento, técnicas, solugdes, medicagao, e tudo isso é ciéncia e tecnologia.
Poderia ser debatida também a doencga sob o ponto de vista da salide, do tratamento, da dispensacao de medicamentos, da
conscientizac8o da classe médica, da sociedade, da assisténcia, do apoio paraafamilia, da assisténcia social, do trabalho
- 0 trabalho dessas pessoas -, da educagdo - como € que a educacdo dessas pessoas deve acontecer, de acordo com as
caracteristicas e necessidades de cada doenca - e, a0 mesmo tempo, até sob o ponto de vista de direitos humanos, porque
€ uma questao de direitos humanos, a pessoa, afamilia, os profissionais receberem todo 0 apoio necessario.

Entdo nds estamos discutindo isso na Comissdo de Ciéncia e Tecnologia, até para dizer até que ponto a ciéncia se
desenvolveu parafazer esse diagnostico, paramedicagéo, necessidades de desenvol vimento, de orgamento, detecnol ogias.
E, em funcéo do grande objetivo de termos um dia nacional de conscientizagéo, € importante ter o dianacional, eu sempre
digo, paravocéter o foco da sociedade, naguele dia, em todos os setores do nosso pais, para as necessi dades dessa doencga.
Ao mesmo tempo, 16gico que o trabalho tem que continuar no decorrer de todo o ano, master o foco no dia, iluminarmos
0 Congresso, destacarmos nas falas, isso gjuda a conscientizar. Mesmo a realizag8o desta audiéncia publica é importante
porque este debate depois é transmitido paratodo o Brasil pelarede de comunicagdo do Senado Federal, pela TV Senado,
Rédio Senado, Jornal do Senado, pelas midias do Senado, isso gjuda a sensibilizar e a conscientizar.

Ent&o, sgjam muito bem-vindas as expositoras, muito bem-vindo o Deputado Florentino Neto também. E vamos passar
entdo para a nossa audiéncia publica.
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Quero dizer que ja estéo sendo distribuidas para vocés - se ja ndo foram, porque ja ha - perguntas, e eu leio, inclusive,
para que elas ajudem nas apresentactes que forem feitas.

O llan, de Sao Paulo, pergunta: "Apds receber o diagnostico, 'qual é alinha de cuidado' oficial no SUS? Como garantir
que o paciente terd acesso a uma rede de apoio e terapias?'. E uma pergunta que é vélida para todas as doengas raras.

Kaug, de Santa Catarina: "Como a criacdo do Dia Nacional de Conscientizagdo sobre a sindrome de Phelan-McDermid
pode fortalecer 0 apoio a pessoas com doengas raras?".

O San, de S&o Paulo: "Quais sdo os principais desafios para garantir qualidade de vida aos pacientes, considerando os
atrasos de fala e tragos do autismo?"'.

E h& comentérios também.

O Daniel, do Maranhdo, como comentario: "A maior barreira para o diagndstico € o desconhecimento. Muitos pediatras
e neurologistas nédo incluem a sindrome de Phelan-M cDermid em suas hipéteses diagnosticas'.

Ent&o esses comentéarios foram feitos e as perguntas também foram feitas.

E agora, com muitahonra, agradego a presencade vocés, deformaremota. Eu acho queisso facilita, inclusive, arealizacéo
da audiéncia publica, ndo ha necessidade da viagem, de interrupcdo das atividades profissionais, mas nés fazemos um
bom debate por videoconferéncia sobre todos os assuntos e, parti cularmente, sobre esse assunto do dia de hoje.

Entdo, com muito prazer, eu passo inicialmente a palavra a vocé, Helen Concei¢do Ferraz, que € Vice-Presidente da
Associagdo Phelan-McDermid Brasil. Com apalavra Helen.

A SRA. HELEN CONCEICAO FERRAZ, (Paraexpor. Por videoconferéncia.) - Bom diaatodos.

E uma satisfacio muito grande poder estar agui presente, falando em nome da nossa.comunidade de familias da A ssociagéo
Phelan-McDermid Brasil.

Ent&o, hoje esperamos aqui atravessar barreira do desconhecimento, comentando sobre os principais aspectos dessa
sindrome, que também s8o bastante similares aos aspectos de outras sindromes raras, que ja sdo diagnosticadas, e aluta
de uma associagdo € aluta de todas as associagoes. pelo diagndstico, pelainclusdo e por terapias e tratamentos eficazes.
Entdo, considero-me aqui porta-voz de varias outras familias raras, por assim dizer.

Além de ser Vice-Presidente da Associagdo Phelan-McDermid Brasil, por acaso, eu também sou pesquisadora, sou
professora na Universidade Federal do Rio de Janeiro e sou a mée da Luisa, essa garotinha agui com sete anos. Hoje,
ela estd com 18 anos e a trajetdria da associagdo se confunde também com atrgjetdria dela, porque acaba sendo um bom
exemplo dos comprometimentos que essa sindrome pode trazer as nossas criangas.

S6 falando de uma maneira bastante simples para que todos possam entender, caso alguém ndo conhega um pouco dessa
parte genética, a Sindrome de Phelan-M cDermid acontece porque existem alteracfes, existem diferencas no cromossomo
n° 22. Nés temos 22 pares de cromossomos autossomos e um par de cromossomo sexual, que define se € menino ou
menina. Esse cromossomo aqui bem pequeno, o 22, € 0 segundo menor que temos e foi 0 primeiro a ser sequenciado no
mundo. Qualquer alteracdo aqui nesse cromossomo pode causar centenas de sindromes e doengas. E, no nosso caso, no
braco longo, no pedacinho maior do cromossomo, acontece uma alteracdo, que pode ser uma perda, pode ser umatroca,
umatroca numa receita de fazer proteinas que causa essa sindrome.

E 0 que ela acarreta? Acarreta, infelizmente, dezenas de sintomas que vao de leves a muito graves. Entéo, eu vou falar
s6 rapidamente alguns sintomas, porgue alguém que esta assistindo pode ter uma crianga, pode conhecer ha escola, pode
ser um médico que atende uma crianga que tem autismo, mas tem um autismo diferente, com alguns outros sintomas, por
exemplo, um grande atraso motor, um atraso intelectual bem importante, um prejuizo nafala, que pode ser a auséncia da
fala, umafala bastante limitada. Geralmente s80 pessoas, criancas muito hipotdnicas.

O autismo, como eu falei, € um trago bem marcante da sindrome, a Sindrome de Phelan-McDermid é uma das principais
caracteristicas genéticas do autismo. Entdo, em qualquer caso de autismo, € possivel que essa pessoa também tenha a
sindrome, porque, dos genes envolvidos no autismo sindrémico, o gene da Sindrome de Phelan-McDermid é considerado
um dos mais importantes.

As pessoas também podem ter convulsdes, transtornos psiquidtricos severos e dezenas de outras comorbidades, e eu
coloquei algumas aqui para ficar evidente como é complexo o quadro de uma sindrome. E o que nos apavora bastante,
enquanto familia, € aregressdo, que é a perda das habilidades adquiridas. Eu trouxe aqui para compartilhar com vocés a
foto da L uisa, que é aminhafilha: aguela garotinha de sete anos, que tinha alguns comprometimentos, mas que ndo eram
t8o severos quanto hoje, que ela se encontra acamada, elatem dependéncia de equipe de técnicos, sempre com internagdes
e exames. Entéo, € uma sindrome que é um espectro que varia de casos um pouco mais leves a casos bastante complexos,
como o da L uisa e de outras criangas do nosso grupo.
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Mas por que essas criangas tém todos esses sintomas? A gente sabe que 0 nosso codigo genético traz uma receita para
fazer as proteinas da vida. Nessa receita, se tiver alguma alterac&o, o produto da receitavai ficar com alguma diferenca,
e é1iss0 0 que acontece com nNossas criangas. nossos filhos tém uma alteragdo nessa receita e acabam ndo produzindo ou
produzindo umaforma errada dessa proteina chamada Shank 3. Essa proteina € consideradaum andaime: elaestrutura, ela
participa das sinapses no cérebro, entdo afalta dela € extremamente danosa para toda a parte intelectual, comportamental
e todos agueles sintomas gque nés vemos sdo causados principalmente - ndo so, mas principalmente - por essa proteina
Shank 3, que é o tema favorito de conversalano nosso grupo de familias.

Como que agente chega ao diagnostico? Algumas perguntas que o Senador fez no inicio tem aver comisso. O diagnostico
pode ser feito por varios exames. um tempo atras se usavamuito o cari6tipo, mas agente sabe que ele ndo é suficiente para
detectar a maioriadas alteragdes genéticas, que sdo bem sutis; agente tem o Array, quefoi o que detectou o caso daminha
filha; agente tem o Fish, mas ultimamente, no Nosso grupo, amaioria das pessoas chega através de um sequenciamento do
exoma, porque esse tipo de exame consegue detectar alterages em umaletrinhadareceita: 0 Array vai pegar o ingrediente
todo que estafaltando, 0 exomaconsegue detectar pequenas alteragoes, eisso tem contribuido enormemente paraaumentar
o diagnostico.

Entdo, nos casos de autismo que tém um nivel de suporte, geramente dois ou trés, € importante encaminhar o paciente
para uma investigacéo mais profunda, porque toda a intervencgéo precoce vai acabar ditando o progndstico dessa pessoa.
Eu dou o exemplo da minhafilha: ha 18 anos, nédo se conhecia essa sindrome, entéo nos ndo tivemos um direcionamento
adequado a época, ndo conheciamos, e hoje elando consegue andar, elanéo tem umaindependéncia porgue o diagndstico
ndo foi precoce e, quando foi feito, ninguém sabia como lidar.

O nosso grupo tem varias orientagdes de como lidar, como deve ser feito o tratamento dessas pessoas paraque se melhore a
qualidade de vidae se melhore o prognéstico. Por isso, agente bate naimportanciado diagndstico precoce, um diagndstico
que, preferencialmente, deve ser feito pelo exoma.

Quando chega o diagnéstico, as familias tém a opcéo de fugir ou de lutar, e nés, obviamente, vamos a luta, uma luta que
éindividual. Eu trouxe aqui, s6 como exemplo, afoto da pagina da agenda de uma crianga com essa sindrome que faz 40
horas de terapias por semana. Eu ocultel os detal hes para ndo ter identificacdo, mas mostra que a crianca precisafazer, de
8h da manha até praticamente 7h da noite, um nimero enorme de terapias, de estimulos.

E, respondendo também a pergunta que foi feita no inicio, o diagndstico ndo é suficiente. A gente precisa fazer o
diagndstico e aintervencdo. E, como a gente vive em sociedade, acreditamos que essa € uma luta de todos, ofertar essas
possibilidades de terapia para que esse sujeito, que tem o direito de ser incluido na sociedade, possa atingir 0 maximo das
suas potencialidades, que ninguém sabe quais so. Cada pessoa tem um limite - uma gravidade das sindromes raras, ndo
s0 danossa- e val chegar a0 maximo que conseguir, mas, paraisso, é preciso essa intervencao.

Ent&o, esse quadro mostra o nimero de intervencfes que essa crianga precisa para se manter saudavel, se comunicar e
ter qualidade de vida.

Mastambém existe umalutacoletiva, além dalutaindividual . E é aqui que anossaassociacdo foi concebidae sefortaleceu.

Existe umatrajetéria, desde 2009, quando detectamos os primeiros casos no Brasil e fomos trilhando esses caminhos de
congressos, de publicagdes, em parceria com universidades, publicando casos, divulgando a sindrome, fazendo encontros
de familias e congressos cientificos, que culminaram na criagdo da nossa associagdo em 2018.

E anossaassociagdo existe paracongregar osfamiliares que tenham alguém com Phelan-M cDermid nafamilia, disseminar
informacOes e acelerar as pesquisas. Essa € a nossa visdo e também a nossa missao.

A nossaassociagdo comegou |4, com dez familias, quando eu entrei, mais algumas familias que encontramos, nainternet,
através de blogs - na época usava-se muito blog, ndo tinha ainda | nstagram. Hoje em dia, temos cerca de 200, 205 familias
gue fazem parte da associagéo, que conversam, diariamente, e trocam muitas informagdes no nosso grupo de WhatsA pp.
Essa sindrome af eta i gual mente meninos e meninas. Ent&o, é importante saber que néo existe uma discriminagdo quanto
a isso. Nas pessoas com autismo, sejam meninas ou meninos, com essas caracteristicas que eu comentei, é importante
fazer ainvestigacdo. A idade com que chegam para a gente, essas criancas, é cada vez mais cedo, gracas aos diagndsticos
precoces, mas ainda temos mais familias e pessoas nafaixade 10 a 15 anos.

E uma sindrome que pode comprometer a expectativa de vida, sim, porém ela ndo é considerada uma sindrome
degenerativa, no sentido de perda da massa encefélica, dos neurénios, nem da massa cinza, nem da massa branca, mas
ela causa regressdes, como eu comentei ada minhafilha.

Entdo, € possivel atingir umaidade maior, com todo o cuidado, com todas as terapias.
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Bom, uma curiosidade que a gente acha importante trazer aqui, no contexto de uma democracia de diagndsticos, € que a
maioriadas familias que tem diagnostico vem aqui do Sudeste, especialmente de Sdo Paulo: metade dasfamilias, cercade
cem familias, sdo de Sdo Paul o; e as outras, do restante do pais. Ent&o, quando agente olhaparao Norte do pais, o Centro-
Oeste e 0 préprio Nordeste, que embora tenha quase 20% dos casos diagnosticados, comparativamente a populagéo, 0s
casos por milhdes de pessoas ainda séo baixos.

Entdo, a gente também precisa democratizar esse acesso ao diagndstico, que estd concentrado ainda no Sul e Sudeste,
principa mente, do pais, talvez pelo acesso ainformagdo por parte dos médicos ou porque a nossa associacao também esta
concentrada aqui no Sudeste. Ent&o, a gente precisa ainda trabal har bastante para atingir a populagéo em todo o pais.

Como eu comentel, as agdes da nossa associacdo visam arede de apoio - agente acolhe as familias, informa os cuidados,
os estimulos necessérios, a gente trabalha, busca incentivar pesquisas para o diagnostico, terapias e tratamentos - € a
conscientizacdo da sociedade, dos educadores, dos profissionais de salide e dos agentes publicos que tém o poder, através
daspoliticas plblicas de salide, de melhorar 0 acesso aostratamentos, de fazer todos esses nossos pedidos que eu apresentei
até aqui. Acho que os agentes publicos, os politicos podem nos gjudar bastante nesse caminho.

Em relac8o as pesquisas, eu vou deixar a Dra. Carolini Kaid comentar, ela vai falar sobre isso, mas atualmente existem
algumas linhas de terapias génicas que visam, vamos dizer, a cura da sindrome, porque araiz da sindrome estd no nosso
DNA. Ento, para curar a sindrome, € preciso agir ha sua raiz, que € o nosso codigo genético, e existem terapias sendo
desenvolvidas nesse sentido. Eu coloquei aqui: repor o gene, aquele shank3, que eu comentel 1a atras, que falta- a Dra.
Carolini va falar sobre isso. Aqui, a nossa maior esperanca, o que nés estamos lutando bastante para desenvolver sdo
as tecnologias nacionais, que nao ficam atras, em termos de embasamento técnico e cientifico, das tecnologias que estéo
sendo desenvolvidas |4 fora. O que nds precisamos é de incentivo. E existem terapias para melhorar, né? N&o tratam a
raiz do problema, mas melhoram a conectividade cerebral, reduzem os sintomas neurol égicos e comportamentais.

Em relacdo as acles, 0 que nos trouxe aqui hoje € a etapa de conscientizacdo, gracas a essa oportunidade incrivel que
nés estamos tendo de poder celebrar o dia 22 de outubro, que ja é considerado o dia internacional de conscientizacéo
da sindrome. Essa data foi concebida nos Estados Unidos pela associagdo americana, que € nossa parceira. La ja é
comemorada em véarios estados, jafoi decretada. Aqui, no Brasil, nds conseguimos decretar em al guns municipios, mas,
gracas a0 apoio do Senador Arns e do Deputado Florentino, nds estamos com essa possibilidade de decretar, no Brasil,
o dianacional de conscientizacdo.

Conscientizar éum caminho paraainclusdo e parao acesso asterapias. Ninguém consegue diagnosticar o que ndo conhece.
E esse movimento de conscientizagdo tem um dia emblemético, que é o dia 22, e um movimento chamado Shine Green,
gueéoiluminar de verde - os monumentos do mundo inteiro sdo iluminados de verde em homenagem a sindrome, e aqui
eu tenho algumas figuras. No Brasil, também nés ja conseguimos um museu em Niter6i, algumas prefeituras - aqui € a
Fonte Nova, |a naBahia. Entdo, nds também, no dia 22, lutamos por isto: por visibilidade e por oportunidades como esta,
de estar aqui falando para um publico téo diverso.

AqQui est8o 0s nossos contatos; e-mail, Nosso site, nossas redes sociais.

Eu termino mostrando uma peguena amostragem das fotos dos rostinhos. Essa sindrome ndo é um rétulo, elatem rostos
por trés, o rosto dos nossos filhos. Eles estéo aqui.

Estamos gratos por esta oportunidade. Muito obrigada.

O SR. PRESIDENTE (Flavio Arns. Bloco Parlamentar da Resisténcia Democrética/PSB - PR. Por videoconferéncia.) -
Agradecemos avocé, Helen Conceigéo Ferraz, Vice-Presidente da Associacdo Phelan-McDermid - Brasil. Parabéns pela
sua caminhada como mae. E muito importante ter uma associagso para que as maes, pais, familias, pessoas, profissionais
possam se unir afavor da &rea. Parabéns pela didatica também, vocé que também é professora. Parabéns pelo trabalho.
Uma apresentagc@o muito didatica também, bem compreensiva. Parabéns.

Passamos em seguida a palavra a Dra. Carolini kaid Davila, que é Vice-Presidente do Instituto de Ciéncia e Tecnologia
ChPBio.

Com apalavraaDra. Carolini.
A SRA. CAROLINI KAID DAVILA (Paraexpor. Por videoconferéncia.) - Muito obrigada.
Parabéns, Helen, pela apresentacéo.

Venho como Vice-Presidentedo ICT (Instituto de Ciénciae Tecnologia), quevisaafazer ciénciaqueinspira. Porque antes
de eu ser aDra. Carolini Kaid - eu gosto muito de falar isso, até porque a gente estd numa audiéncia publica, parainspirar
outras pessoas -, mas antes de eu ser doutora, eu era uma menina de escola publica que tinha o sonho de ser cientista.
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Estudei avida inteira em escola publica e queria muito ser cientista, porque eu via como a ciéncia podia transformar a
vida das pessoas - através da ciéncia.

Quando eu eracrianga, eu via, nasrevistas, os carros el étricos aindano papel, e hoje agente os vé como realidade. Entdo, eu
acredito muito que, através da ciéncia, agente consegue resolver problemas que ndo tém solugéo, problemas impossive's,
como os problemas das doengas raras.

Ent&o, depois dessa... Além de ser aluna de escola publica, também sempre fui usuaria do SUS. E isso trouxe paramim
toda essamissdo de politicas plblicas e, principalmente, de politicasanitariaparatodos, inclusive aqueles que tém doencas
raras.

Ent&o, logo que eu entrei na Universidade de S8o Paulo - eu fazia Biologia na Universidade de Sao Paulo -, e dentro do
Departamento de Genéticae BiologiaEvolutiva, japrocurei, logo no primeiro ano, um problemaimpossivel que eu pudesse
solucionar através daciéncia. E |a eu encontrel os problemas da salide do cérebro, que séo considerados pela Organizagéo
Mundial da Salde como um dos problemas sanitarios mais graves, principal mente porque vem crescendo o nimero de
problemas relacionados ao cérebro. A Organizacdo Mundia da Salde considera como brain health. Vem aumentando
aincidéncia de tumores cerebrais, doencas neurol égicas - Parkinson, Alzheimer e outras doencas -, principa mente por
causa do estilo de vida que a gente, no mundo, tem apresentado, e sdo realmente problemas dificeis de resolver, em que
precisam realizar inovacdo, porque 0 acesso ao cérebro € muito dificil.

A gente tem uma barreira que chama barreira hematoencefdica, que impede as medicagdes de chegarem ao cérebro.
Ent&o, hoje em dia, cerca de 0,01% sb do que € injetado no corpo chega ao cérebro. 1sso impossibilita qualquer terapia
gue esteja correlacionada a salide do cérebro.

Ent&o, estudando, principal mente essas doencas neurol égicas e tentando encontrar algum tipo de inovacdo que pudesse
ser realizado, eu jamais poderiaimaginar que a solugdo para esse problema poderia estar no virus zika. Olha que curioso!

Em 2015, quando a gente teve a epidemia do zika aqui no Brasil, que foi uma urgéncia nacional, e todos os cientistas
se mobilizaram para entender como esse virus estava causando microcefalia, eu estava gravida do meu primeiro filho,
completamente apavorada com a possibilidade de ele ter microcefaia Mas, além de temer esse virus, como cientista,
me chamou muito a atencéo a seletividade que ele tinha para o cérebro. Era um virus que ia até o cérebro e se alojava
ali, no caso das mulheres gravidas, causando a microcefdia Em vez de temer o virus, n6s decidimos estudélo e
€oNseguimos - sdo mais de sete anos de pesquisa - transformar o virus em uma biotecnologia. Esse € um grande exemplo
de biotecnologia e inovagdo. Vocé pega algo da biologia, principalmente algo nacional, virus brasileiro, e consegue
ressignifica-lo, transformando-o em algo que possa beneficiar a populagdo - nesse caso, até criangas de doengas raras.
Inclusive, essa pesquisa foi Prémio Capes de tese de doutorado - a minha tese de doutorado em 2000. Depois de sete
anos de pesquisa, conhecendo muito o genoma nédo sb do zika, mas dos flavivirus, a gente conseguiu transforma-lo numa
plataforma viral, algo totalmente inédito no mundo - ndo existe nada parecido, né? -, inclusive com patentes brasileiras,
em gue a gente brinca de Lego com o genoma do virus: a gente tira pedagos, coloca pedagos e o transforma numa arma
paraterapias.

Dentro dessa plataforma, pelo fato de ela ser uma plataforma que esta até dentro das necessidades e urgéncias do Sectics,
do Ministério da Salide... Quando a gente trabalha com plataformas, a gente tem um Unico site em que a gente consegue
produzir vérias terapias, e isso possibilita a gente dar acesso... De que adianta eu desenvolver uma tecnologia e €la ndo
ser acessivel atodos?

Ent&o, pegando parte dessa pl ataf orma, basicamente, o queelafaz? A gente conseguiu transformar o flavivirusem umuber,
um vetor viral. O que é um vetor viral? E um uber que vai carregar aquilo que eu preciso, e ele levaparao cérebro. A gente
tem j& dados que mostram que ele, se a gente o injeta, vai para o cérebro do camundongo, por exemplo, né? E a entrega
seletiva de drogas para o cérebro, algo novo no mundo, porgue o que é usado para terapia génica hoje, principalmente...
Eles usam a plataforma de adenovirus, AAV, principalmente, e ai tem varias limitacfes, mas agui a gente esté colocando
uma plataforma nova, Unica, com varias vantagens quando comparadas com as atuais e principal mente nacional .

E qual é o potencial dela? A gente pode usar essa plataforma para vérias condicdes neurol gicas, né? Como terapia de
substituicdo, como o caso do PMS e outros TEAS sindrémicos, autismo sindrémicos, como, por exemplo, o DEAFL. A
gente também pode usar para terapia de edicdo génica, Parkinson, Alzheimer, né?

Mas, focando, entdo, na sindrome, no tema sobre o qual a gente esta conversando aqui pela manha, a Helen fez uma

explicagdo muito didatica, excelente. Mas, mostrando um pouguinho sd o que ela ja mostrou, sob outra perspectiva, de
umamaneiradiferente.
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Entdo, como ela jafalou, € uma delecdo no cromossomo. E, quando ela mostrou aquela imagem linda do neurdnio das
sinapses, porque 0 Shank3 estd aqui embaixo, essa proteina verde, e olha a rede complexa de proteinas que sustentam ali
asinapse. Comaafaltade umadelas - imagine ali um andaime -, tudo isso desmorona. Ent&o, isso levareamente avéarios
sintomas neurol 6gicos, como elaja explicou de maneira muito detalhada.

Masno que aciénciaavangou, quando agente pensaem terapia, em algo como curamesmo, para sol ucionar esse problema?
Quando foi entregue o Shank3, a proteina que falta, justamente essa que esta mutada, houve, sim, um resgate dos sintomas
neurol égicos. Entéo, quando a mutag&o leva & auséncia ou a deficiéncia dessa proteina, quando a gente aentrega - e isso
foi mostrado por varios grupos de pesquisa no mundo -, quando vocé entrega essa proteina de volta, consegue restaurar
essa sinapse, e a gente consegue, sim, reverter esses sintomas. Por isso que a terapia génica € uma solugdo para esse
problema, porque o que aterapia génicavai fazer € justamente entregar esse Shank3, essa proteina que falta de volta. E
a gente consegue fazer isso com a Plataforma Z, com esse vetor viral.

Existem outras pessoas que estéo desenvolvendo terapiaem relacdo aisso? Sim. E aqui eu gostariade dar detalhes: existe
um estudo clinico de Fase | acontecendo nos Estados Unidos, com essa empresa Jaguar, em que ela usa o adenovirus, o
AAV, que é um vetor viral classico, para entregar 0 Shank3. Até agora, a gente ainda ndo tem muitos resultados - foram
feitos até trés pacientes -, mas a gente ja sabe que o adenovirus tem algumas limitacfes que nos preocupam, como, por
exemplo, a hepatotoxicidade, porque ele € um adenovirus, ele € todo processado no figado. Entdo, existem vérios outros
estudos de terapia génica que foram cancelados, porgque teve um efeito colateral significativo. Além disso, a gente sabe
dos altos custos dessas terapias génicas. A gente conseguiu, € um orgulho para o paisagenteter o Zolgensma, umaterapia
génicaparaAME, incorporado no SUS, mas é umaterapia carissima. E, quando isso for aprovado, como entra novamente
no pais? E como que ficao SUS em relacdo aincorporar essas terapias caras?

Além disso, o adenovirus tem uma limitacgo de espago: vocé ndo consegue carregar proteinas grandes. E, no caso do
Shank3, ele estd entregando um minigene, que eles falam, eles cortaram um pedago ali. E, com aterapiacom virus zika, a
gente consegue alcangar essas trés coisas? Sim, ele ndo é processado no figado, ele é mais seguro, ele é um virus de RNA
e ele tem espago suficiente para carregar 0 Shank3 inteiro e mais coisas, se precisar.

E como que a gente transforma essa terapia em baixo custo? Tem que ser desenvolvida no pais e tem que comegar desde
0 inicio desenvolvida no pais. Uma das maneiras com que a gente consegue diminuir o custo é investimento do Governo,
por exemplo, entdo, colocando a empresa Jaguar, que é essa empresa que esta desenvolvendo esse estudo clinico, uma
startup que recebeu um total de US$139 milhdes, foram mais de R$700 milhdes que el es tiveram que ter de investimento
para chegar nessa Fase |I. SO de investimentos governamentais, €les receberam US$7 milhdes, isso da o total de R$37
milhdes, para desenvolver essaterapiala nos Estados Unidos.

E como que ficaria se a gente desenvolvesse essa terapia aqui no Brasil? O custo é muito inferior, porque realmente
desenvolver biotecnologia nos Estados Unidos é muito caro. Entdo, eu mostro ai o caminho do desenvolvimento de uma
terapia génica, 0 caminho de desenvolvimento de qualquer terapia. Ele é longo, sim, de cinco a dez anos, mas a gente
consegue desenvolver isso no pais. Entdo, em cima, vocé tem o desenvolvimento da pesquisa, em que vocé tem toda a
parte de producéo vetor viral e os custos - a provade conceito inicial aqui no Brasil é de aproximadamente R$1,5 milhéo.

Embaixo é como que eu fago os testes analiticos de qualidade que eu vou apresentar paraa Anvisa. E ele vai em paralelo:
guando a gente desenvolve isso em paralelo ja em parceria com a Anvisa, a gente encurta o tempo, ja ndo vao ser mais
cinco anos. E também um custo de R$2 milh&es. Precisa de parcerias, precisa de equipamentos caros, e a gente tem esses
equipamentos em varios centros, tem no Cnpem, tem no Cimatec, na Bahia. E, depois, para pegar todos esses resultados,
fazer ostestes ndo clinicos regulatorios, preparar os hospitais brasileiros para desenvolver, pararealizar essaterapia, fazer
o treinamento da equipe, estariamos com mais R$1,5 milhdo, na média, e estariamos prontos para comegar um estudo
clinico aqui no Brasil, com os pacientes brasileiros, de uma terapia nova. E essa terapia pode depois abastecer o mundo,
nao sb o pais, porque é um vetor viral novo que depois pode ir para o mundo, né?
Entdo, o recado final que eu gostaria de dar € justamente que a gente precisa viabilizar pesquisa e desenvolvimento,
através de emendas, programas para desenvolvimento nacional, de uma terapia génica para doencas raras, dentro desse
modelo em que eu tenho ICT, startup e organizacfes de pacientes. E por que startup e aqui eu vou dar destaque para
startup? Porque mais de 70% das terapias novas sdo desenvolvidas em startup. 1sso € no mundo inteiro. Entéo, €las
ndo sdo desenvolvidas pelas instituicdes grandes, pelas farmacéuticas grandes; elas comegam na startup. E o pais ainda
precisa olhar com mais carinho as startups. E as startups sdo forcadas pela sua génese em fazer parcerias como ICT,
como governo, como universidades publicas. Entdo, é por uma agdo conjunta, uma unido de varios players que a gente
consegue desenvolver inovagdo e terapia avancada aqui no pais. E um modelo que funciona no mundo, e a gente precisa
aplicar aqui no Brasil.
Era esse o0 recado que eu queria dar e quero agradecer pela oportunidade.
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Obrigada.

O SR. PRESIDENTE (Flavio Arns. Bloco Parlamentar da Resisténcia Democrética/PSB - PR. Por videoconferéncia.) -
Agradecemos também avocé, Dra. Carolini Kaid Davila. Parabéns pela apresentacéo, pelo trabalho.

Eu quero sugerir avocé que vocé envie para esta Comissdo, em fungéo da audiéncia publica, o que vocé acabou de colocar
verbalmente: 0 andamento da pesquisa, a hecessidade de apoio. A gente sabe que as startups tém que ser prestigiadas,
val orizadas também, e h& mecanismos publicos, inclusive, para se fazer isso.

Ent&o, vocé envie, por favor, para esta Comissdo, um documento, um oficio explicando o que vocé colocou verbalmente,
para que a gente possa apresentar esse documento para o Ministério da Ciéncia e Tecnologia e também para o Ministério
da Salde, para que possamos estudar.

Hoje em dia a gente fala muito em terapia génica, de fato, né€? A interrupcdo da doenca ou a cura da doenca. Se nés
olharmos, na AME (atrofia muscular espinhal), por exemplo, o Zolgensma é um medicamento, é uma terapia génica
também, que interrompe, cura, ou sgja, é acurada doenca. S6 que tem que ser aplicada no momento certo - adequado em
fungdo do que aHelen, inclusive, falou antes - do diagndsti co.

Mas, por favor, envie a esta Comissdo. Pode ser?
A SRA. CAROLINI KAID DAVILA (Por videoconferéncia.) - Sim, sim.

O SR. PRESIDENTE (Flavio Arns. Bloco Parlamentar da Resisténcia Democrética/PSB - PR. Por videoconferéncia.) -
Esta bem, entdo. A gente agradece, e ai nGs damos esse encaminhamento para que vocé tenha uma resposta oficial sobre
isso também, né? Estd bem?

A SRA. CAROLINI KAID DAVILA (Por videoconferéncia.) - Otimo. Muito obrigada.

O SR. PRESIDENTE (Flavio Arns. Bloco Parlamentar da Resisténcia Democrética/PSB - PR. Por videoconferéncia.)
- Antes de passar, eu peco avéniaa Dra. Alessandra e a Dra. Flavia e passo a palavra ao Deputado Florentino Neto, do
PT do Piaui. Com a palavra, Deputado.

O SR.FLORENTINO NETO (Bloco/PT - PI. Paraexpor. Por videoconferéncia.) - Muito bom diaao Presidente, Senador
Flavio Arns. Gostaria de parabenizar as expositoras que, com conhecimento, puderam aqui explanar antes de mim.

Minha participacdo nesta audiéncia € muito breve. Eu ndo sou médico, ndo sou especialista no tema; eu sou advogado
e administrador, tive a oportunidade de exercer varios cargos publicos no meu estado, e um deles foi 0 de Secretério
Estadual de Salide. Fui Prefeito municipal também, mas, durante cinco anos, tive a oportunidade de servir ao povo do
Piaui como Secretario Estadual de Salde. Eu sei 0 quanto as familias e a sociedade sofrem em razéo das doencas raras,
muitas delas com auséncia de medicamentos e com poucos recursos para o desenvolvimento de pesquisas no sentido de
gue a gente possa encontrar os caminhos para o tratamento dessas doencas.

Eu fui procurado por um grupo de pessoas, um grupo de, de pais e mées, de filhos com a sindrome de Phelan-McDermid
e fiquei muito sensibilizado, inclusive, com alguns |4 do meu Estado do Piaui: a Sra. Ana Licia, méde do Pedrinho, que,
inclusive, € uma pessoa com quem nds temos uma relagdo de amizade, eu e minha familia. E fiquei comovido com a
luta desses pais e mées que fazem parte dessa associacdo. Estive com eles, no Ministério da Salde e no Ministério da
Ciéncia e Tecnologia, e estou acompanhando esse grupo nesta luta para que a gente consiga um financiamento publico
para o desenvolvimento, para a continuidade das pesquisas em torno dessa medicagéo. Inclusive, em razéo desse meio
de acessibilidade, eu apresentei o Projeto de Lel n° 4.658/2025, este ano, parainstituir o dia 22 de outubro como o Dia
Nacional de Conscientizagdo sobre a Sindrome de Phelan-McDermid.

O que eu gostaria, como Parlamentar, é de poder contribuir para que a gente possa, efetivamente, garantir o financiamento
dessas pesquisas, 0 que eu acho que é o ponto mais importante desse momento, e também a gente poder estar trabal hando
pelaincorporacdo desses novos medicamentos, dessas novas terapias, ao Sistema Unico de Sadde.

Eu tenho minha atividade parlamentar muito vinculada as causas das pessoas com deficiéncia. Eu estou buscando apoiar
as APAEs do Piaui, também a Associacdo de Pais e Maes Autistas... Eu tenho estimulado que, no Piaui, a gente possa ter
a expansdo dos centros de tratamento, de acolhimento de pessoas com doencas raras. Nés sd temos um centro desse hoje
habilitado pelo ministério, na cidade de Piripiri. Eu defendo que a gente possa ter outros. E acho que... Considero muito
importante que a Comisséo de Ciéncia e Tecnologia esteja se voltando para esse tema, dada a suaimportancia.

Agora, senhores, senhoras e nosso Presidente, Senador Flavio Arns, pelo didlogo que eu tive com os pesquisadores, vejo
gue falta muito, muito apoio. Existe uma auséncia muito grande de apoio para essas startups, para as empresas, para a
iniciativa de pesquisadores que queiram fazer, desenvolver pesquisas - e nds sabemos que sd0 caras essas pesquisas -,
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no sentido de que a gente possa ter medicamentos eficazes para doencas. E me proponho - eu me propus, inclusive
-, estou pensando e, depois, devo fazer uma visita ao Presidente Flavio Arns para a gente avaliar a possibilidade de nos
criarmos uma frente parlamentar, aqui no Congresso, que possa estar voltada ao apoio a pesquisa cientifica no ambito
da salide, porque entendo que, efetivamente, nds temos que ter algum organismo permanente, que possa estar, assim,
refletindo o apoio de muitos Parlamentares, unindo muitos Parlamentares da Camara e do Senado, no sentido de que a
gente possa atuar junto ao Ministério da Ciéncia e Tecnologia, junto ao Ministério da Salde, para que a gente possa,
efetivamente, apoiar pesquisas.

Entdo, a minha participagéo € nesse sentido, de me colocar a disposi¢do, como Parlamentar, para que a gente possa atuar,
conjuntamente, No apoio as pesquisas cientificas que resultem em desenvolvimento de medicagdes para a Sindrome de
Phelan-McDermid, bem como para outras doencas raras.

Muito obrigado. Uma satisfago ter podido estar aqui com vocés.

O SR. PRESIDENTE (Flavio Arns. Bloco Parlamentar da Resisténcia Democrética/lPSB - PR. Por videoconferéncia.)
- Agradecemos a vocé - me permita chamé&lo assim -, Deputado Florentino Neto - que bom! -, PT, Piaui, com uma
experiéncia tdo vasta, t&o ampla na area da salde. E, da nossa parte, caro Florentino, ficamos totalmente a disposi¢ao.
Acho que é bem interessante essa articulagdo da Camara e do Senado a favor da area das doengas raras. Contem com
agente, estdbom?

O SR. FLORENTINO NETO (Bloco/PT - PI. Por videoconferéncia.) - Muito obrigado, Senador.

O SR. PRESIDENTE (Flavio Arns. Bloco Parlamentar da Resisténcia Democrética/lPSB - PR. Por videoconferéncia.)
- Um grande abrago.

O SR. FLORENTINO NETO (Bloco/PT - PI. Por videoconferéncia.) - Agradego.

O SR. PRESIDENTE (Flavio Arns. Bloco Parlamentar da Resisténcia Democrética/PSB - PR. Por videoconferéncia.) -
Passo, em seguida, apalavraa Dra. Alessandra Coelho Santos Callou...

O SR. FLORENTINO NETO (Bloco/PT - PI. Por videoconferéncia.) - Senador, se o senhor me permite, eu tenho uma
audiéncia agora no Ministério dos Transportes e vou precisar sair da audiéncia.

O SR. PRESIDENTE (Flavio Arns. Bloco Parlamentar da Resisténcia Democrética/PSB - PR. Por videoconferéncia.) -
Pois ndo, mas foi 6timo o senhor ter estado com a gente, porque é um apoio essencial. Parabéns.

O SR. FLORENTINO NETO (Bloco/PT - PI. Por videoconferéncia.) - Muito obrigado.

O SR. PRESIDENTE (Flavio Arns. Bloco Parlamentar da Resisténcia Democrética/PSB - PR. Por videoconferéncia.) -
Entdo, como eu estava falando, a Dra. Alessandra Coelho Santos - e ai vocé me corrige na sequéncia, o Callou, porque
eu fiquel na divida agui de como se pronuncia -, Médica Mastologista e méae do Henrique, paciente com sindrome de
Phelan-McDermid.

Com apalavra, Dra. Alessandra. Seja muito bem-vinda.

A SRA.ALESSANDRA COELHO SANTOSCALLOU (Paraexpor. Por videoconferéncia.) - Senador, obrigada. Bom
dia

Hoje é um dia de muita felicidade nossa.

Como Helen apresentou, o Henrique tem quatro anos, ja estd em outra vertente de diagnéstico, que € o diagnostico
precoce. O diagndstico dele foi com oito meses. E isso esta repercutindo, atualmente, muito na vida dele. Ele anda, ele
fala, tem cogni¢do maravilhosa, val para a escola. Entdo, Henrique esté sendo ainda mais a crianga que a gente tanto
desgia que tenha um diagndstico precoce, parater terapia génica, tratamento precoce - para vermos Nossas criangas com
desenvolvimento no seu maximo potencial.

Ent&o, hoje é sb agradecimento.

Vai ter um videozinho no final - acho que agente vai conseguir colocar esse video - paraver algumas das nossas criangas.
Muito obrigada.

O SR. PRESIDENTE (Flavio Arns. Bloco Parlamentar da Resisténcia Democrética/lPSB - PR. Por videoconferéncia.)
- Muito bem.

Acho que o pessoal da Secretaria estéd com o video. Se quiser passar agora, pode passar, se estiver disponivel, Secretaria
da Comissdo, L éo.
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(Procede-se a exibigéo de video.)

O SR. PRESIDENTE (Flavio Arns. Bloco Parlamentar da Resisténcia Democrética/lPSB - PR. Por videoconferéncia.)
- Muito bem.

Pergunto para a Dra. Alessandra se gostaria de acrescentar alguma coisa. Esteja a vontade.

A SRA. ALESSANDRA COELHO SANTOS CALLOU (Por videoconferéncia.) - Acho que a Flavia. A Flaviaainda
esta agqui? Acho que Flavia quer acrescentar.

O SR. PRESIDENTE (Flavio Arns. Bloco Parlamentar da Resisténcia Democrética/lPSB - PR. Por videoconferéncia.)
- Esta bem.

Mas obrigado, Alessandra. Eu penso sempre que um video assim fala por 10 mil palavras ou mais, né? Sensihiliza,
conscientiza, assim como afaladaHelen, da Carolini e asuatambém como depoimento de mée, mostrando aimportancia
do diagndstico, do atendimento bem precoce tanto quanto possivel.

Entéo, parabéns também pelo video. E uma luta que tem que ser de todos nés, a favor desta doenca rara e de todas as
demais.

Inclusive, lembro ao publico sempre que sdo perto de 8 mil doencas raras - 8 mil! Algumas com uma prevaléncia maior
ou menor de pessoas, mas somente 700 ou 800 identificadas assim com mais precisdo. Mas sempre lembro que aterapia
génica de uma doenca pode se refletir positivamente na descoberta de caminhos aternativos para outras situagoes.

Eu néo falei agora ha pouco, mas quero deixar também a nossa solidariedade a todas as familias que tiveram problema
com o zikavirus. A gente sabe que é um desafio paraavidainteira, e a gente ndo pode desanimar. Por isso que tem que
ter uma associagao para as pessoas se fortalecerem e fazerem com que os direitos béasicos das familias, das pessoas sgjam
sempre assegurados. Entéo, nosso abrago também para todas as familias que foram mencionadas no zika virus.

Passo entéo a palavra para minha quase xarg, Flavia Borges do Carmo Guedes, que € Médica de Familia e Comunidade
- alias, eu acho uma especializacdo cada vez mais importante - e mae do Arthur do Carmo Guedes, que € paciente com
sindrome de Phelan-McDermid.

Seja bem-vinda também, Flavia. Com a palavra.

A SRA.FLAVIA BORGES DO CARMO GUEDES (Para expor. Por videoconferéncia.) - Obrigada, Senador.
Bom dia atodos aqui presentes.

Quero agradecer primeiramente ao Exmo. Senador Flavio Arns por oportunidade aqui hoje; ao Deputado Florentino,
gue também resolveu abragar a nossa causa, mas teve que sair, se ausentar.

Eu me chamo Flévia, sou médicae méae atipicado Arthur, quetem 15 anos e € portador da sindrome de Phelan-McDermid.
Ha cerca de um ano, eu e outros pais resolvemos nos juntar para tentar buscar uma...
O SR. PRESIDENTE (Flavio Arns. Bloco Parlamentar da Resisténcia Democrética/lPSB - PR. Por videoconferéncia.)

- Fl&via, posso te interromper s6 um pouquinho? N&o sei se para todos, mas para mim esta um pouco baixo. Os outros
esté@o escutando bem? Talvez seja um problema do meu computador aqui. (Pausa.)

Esta muito bom? (Pausa.)

A SRA.FLAVIA BORGES DO CARMO GUEDES (Por videoconferéncia.) - Ah, que bom!

O SR. PRESIDENTE (Flavio Arns. Bloco Parlamentar da Resisténcia Democrética/PSB - PR. Por videoconferéncia.)
- Ent&o estéd bem.

Desculpe-me, Flavia, por ter interrompido.

A SRA. FLAVIA BORGES DO CARMO GUEDES (Por videoconferéncia.) - N&o, tudo bem. Est&o todos ouvindo,
né? Ta

Entdo, ha cerca de um ano e pouco, eu e outros pais resolvemos nos juntar, para tentar mudar essarealidade com relagdo a
busca de tratamentos mais eficientes, vendo as pesquisaslaforaavancarem nasindrome e nessagrande vertente daterapia
génica. E ficamos muito felizes de ver a quantidade de pesquisas que estdo avangando |4 fora, mas ab mesmo tempo
muito tristes em ver que ndo tinha pesquisas semel hantes acontecendo no nosso pais, sabendo que nGs temos um cenério
totalmente favoravel em varios aspectos, cientistas de enorme competéncia para poder tocar também esses projetos, para
nossos filhos terem a oportunidade de fazer parte, de repente, também de um teste clinico.
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Foi quando, pouco tempo depois de nosjuntarmos, o projeto daCarolini Kaid chegou até nds - pouco tempo depois mesmo
-, € a gente achou fantastico o projeto. Ele é até melhor do que outro que esta acontecendo nos Estados Unidos neste
momento pela Jaguar, mas |4 é pelo adenovirus. Porém, pode ter diversos problemas futuramente, por isso também nds
a trouxemos aqui para esta conversa hoje, debatendo esse assunto que nés achamos tao importante e no qual pedimos o
apoio de todos os Parlamentares, no mundo da pesquisa, principalmente da pesquisa dentro dos autismos sindrémicos.

Ha outras palavras também que eu trouxe aqui para proferir. Comegando aqui, entdo, a todos os que que estdo nos
assistindo, internautas, autoridades presentes, profissionais de sallde, educadores, familias, amigos: nunca - vou repetir
-, hunca na histéria do Congresso Nacional foi feita uma audiéncia publica para falar sobre a sindrome de Phelan-
McDermid. Sentiamos que era como se essa sindrome ndo existisse, como se brasileiros portadores dela ndo tivessem
importancia alguma para o Congresso Nacional. Estamos muito agradecidos ao Senador Flavio Arns por estar dando voz
a0s representantes da associagdo, para podermos esclarecer 0 que € essa sindrome para os Parlamentares do Congresso
Nacional, para os veiculos de comunicagdo e para os brasileiros de formageral.

O dia22/10 n&o € somente mais um diano calendério. O dia22/10 é o Dialnternacional da Conscientizacdo da Sindrome
de Phelan-McDermid. E para nés, familias atipicas, € um dia de voz, visibilidade e de muito amor.

Falar sobre a sindrome de Phelan-McDermid é falar sobre raridade, mas também sobre resiliéncia. E falar sobre criangas,
jovens e adultos que enfrentam desafios imensos: atrasos no desenvolvimento; dificuldade ou auséncia dafala; questbes
motoras e comportamentais. E diversas comorbidades podem estar presentes, como a Helen ja falou no comeco, e eu
acrescento aqui: comorbidades como alteragdes cardiovasculares, renais, gastrointestinais, neurol égicas, como epilepsias
de dificil controle, que levam pais e méaes a estarem com recorréncia em consultorios médicos e com frequéncia em
prolongadas internagdes hospitalares. Mas, por outro lado também, esses jovens nos ensinam todos os dias o verdadeiro
significado daforca e da esperanca.

Sou mée atipica, e quem € mae ou pal sabe que ndo existe manual, que cada conquista & uma vitoria gigantesca e que cada
progresso é motivo de festa. Quando recebi o diagnostico, o chao se abriu. N&o pelo amor, porque ele sb cresce acadadia,
mas pelo medo, pela incerteza, pela soliddo. Mas foi nesse momento que encontrel outras familias, outras méaes, outros
pais como eu, que choravam, lutavam, aprendiam, sonhavam. Trago aqui aimportancia das associagfes, nesse ponto séo
fundamentais. E nesse encontro percebi que juntos somos mais fortes.

A sindrome de Phelan-McDermid érara, sim, mas as nossas crian¢as ndo sdo invisiveis. Precisamos de politicas publicas,
de diagndstico precoce, de tratamento multiprofissional acessivel, de inclusio escolar real e de investimento em pesquisa,
porque cadavidaimporta, cadasorriso, cadaolhar, cadapalavraditapelaprimeiravez, tudoisso tem umvalor imensuravel .

Hoje eu ndo falo apenas como mae, falo como representante de muitas familias que acordam todos os dias com coragem
para lutar, familias que enfrentam longas esperas por terapias, que se desdobram para garantir direitos, que aprendem
termos médicos e lutam por acolhimento, familias que vivem o extraordinério no mundo que chama de indiferente. Que
este dia ndo seja apenas um lembrete de uma sindrome genética, mas um convite a empatia, que a sociedade olhe com
mai s ternura, mais compreensdo, mais respeito, porgque, quando olhamos com o coragéo, percebemos que a diferenca ndo
nos separa, elanos ensina.

Aos nossos filhos e filhas com Phelan-McDermid, deixo meu amor e minha admirac&o. Vocés sdo a prova viva de que
0 amor € o maior transformador do mundo. E as autoridades e profissionais aqui presentes, deixo um pedido: que este
Seja 0 comego de um compromisso, um compromisso com inclusdo, com acesso, com dignidade e com o futuro de cada
pessoa com Phelan-McDermid, e que o Congresso Naciona dé mais atengéo a essa sindrome, criando leis que possam
atender aos portadores e a suas familias em suas necessidades, destinando também recursos para ampliacéo de pesquisas
sobre essa sindrome.

Entdo, deformaresumida, eu trouxe aqui tudo que eu gostariade poder falar, deixar essamensagem. Pego atencado especia
desta Casa para esse assunto, para que realmente se comprometam, principal mente nessa parte que resolvemos abracar,
gue é o incentivo a pesguisa em autismos sindrémicos, para que a gente ainda ndo encontra politicas publicas voltadas.
Temos encontrado certas dificuldades quando batemos as portas sobre esse assunto e precisamos muito da ajuda de todos
vocés para incentivar o mundo da pesquisa e avangarmos nos tratamentos, podermos ter medicamentos no nosso pais,
porgue temos capacidade e competéncia paraisso. Podemos até futuramente exportar tecnologia, isso diminui custos para
0 NOSSO palis, em vez de termos que brigar futuramente por processos judiciais extremamente desgastantes para trazermos
drogas carissimas do exterior, porque a gente esta falando de um tratamento supercaro - como a gente colocou no inicio,
aterapia génica € muito cara -, sendo que a gente pode exportar, em vez de importar. O nosso pais, a gente acredita que
tem competéncia paraisso, mas nés precisamos da ajuda e da sensibilizagéo desta Casa.

Ent&o, por hoje, acho que é€isso. Muito obrigada.
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Eu queria so colocar um dltimo eslaide, que eu pedi depois - sO para reforgar o contato, nossos contatos, que a Helen ja
colocou no comego -, e também terminar aqui: mesmo com essas barreiras, o diagndstico € umaluz no caminho e ndo uma
sentenca, porque a gente sabe que as vezes o diagndstico assusta um pouquinho, mas a gente acredita que traz grandes
beneficios, inclusive ao mundo da pesquisa, que é a outra luta nossa, que precisa da ampliacdo dos testes genéticos, para
gue mais pessoas tenham direito de resposta, direito de saber o que os seus filhos tém, porque muitos autismos, inclusive,
tém essa sindrome ou outras, e ndo sabem que tém.

O SR. PRESIDENTE (Flavio Arns. Bloco Parlamentar da Resisténcia Democrética/lPSB - PR. Por videoconferéncia.)
- Muito bem.

Agradecemos avocé, FlaviaBorges do Carmo Guedes, que é médica de familiae comunidade e mée do Arthur do Carmo
Guedes, que é paciente com Sindrome de Phelan-McDermid. E muito importante o pensamento que vocé colocou, e isso
deve sempre lembrar as familias de que o diagndstico ndo € uma sentenca, € uma luz que se abre para um caminho que
deve ser seguido e apoiado pela sociedade. Muito importante e necessario.

Parabéns também, as falas foram muito boas, muito claras. E lembro ao publico que nos acompanha que esta audiéncia
publica esta sendo feita para se criar o dia nacional de conscientizagdo sobre a sindrome que nés estamos debatendo, a
Phelan-McDermid.

Eu leio, inclusive, mais quatro perguntas, antes de passar para as consideracfes finais, mais quatro perguntas que vieram
pelo e-Cidadania.

A Julia, de Sdo Paulo: "Quais s os principais sinais que podem indicar a Sindrome de Phelan-McDermid?";

O Luiz, do Parana "Quais politicas publicas poderiam ser implementadas para garantir maior suporte as pessoas
diagnosticadas e suas familias?";

Kaua, de Santa Catarina: "Como a criagdo do Dia Nacional de Conscientizaggo sobre a Sindrome de Phelan-McDermid

pode fortalecer 0 apoio a pessoas com doencas raras [de umamaneirageral] ?", isso € muito importante. O avanco de uma
area pode significar, com o desenvolvimento da pesquisa e do conhecimento, apoio em outras éreas.

O Danidl, do Maranhdo: "Quais agdes concretas o Ministério da Salde e as sociedades médicas [e nds temos também
médicas participando aqui da audiéncia publica] estdo planegjando para capacitar os profissionais [de todas as areas|?",
porque, como nos falamos antes, sdo muitas doencas raras. Como ter essa observagdo e esse entendimento sobre o que
deva ser feito € sempre importante.

Ent&o, eu passo a umafalafinal deincentivo, de orientagdo, de algum esclarecimento, que vocés tenham percebido que
deva ainda ser feito, para que a gente possa concluir esta audiéncia publica. Entdo, eu passo para a Helen, em primeiro
lugar, lembrando que aHelen Conceicdo Ferraz € Vice-Presidente da Associacdo Phelan-McDermid Brasil. Japarabenizo
novamente pelo trabal ho.

A SRA. HELEN CONCEICAO FERRAZ, (Para expor. Por videoconferéncia.) - Obrigada por esta possibilidade de
encerrar agui a nossa participacao, trazendo também mais alguns pontos importantes, que estéo extremamente ligados as
perguntas que foram feitas aqui. Foram feitas perguntas sobre a Jilia, sobre os sintomas, sobre politicas plblicas, sobre
a quest&o da conscientizagao.

Eu, parafinalizar, gostaria de falar, aertar novamente, para aquel es familiares de pessoas que tém autismo, um autismo
normal mente que é nivel doisou trés, de suporte, que cursacom déficit intelectual, com hipotonia, com questfes gastricas,
respiratérias, convulsdes, que esses familiares possam insistir no avanco do diagnéstico, ndo parar no diagndstico de
autismo; eu acho que isso faz toda a diferenca no prognéstico do desenvolvimento do seu filho ou da suafilha.

Isso tem aver também com a questio do desconhecimento. S0 8 mil doengas raras, como o Senador falou. E impossivel
um médico formado conhecer todas essas doencas raras; atualmente, € natural que passe despercebido, mas, quando a
gente faz esse trabalho, que vem agui, que busca falar, que vai atodos os meios... Vamaos a congressos, vamos as midias,
as grandes midias, chegamos aos politicos, e 0 objetivo € justamente este: trazer atona essa grande variedade de doengas e
sindromes raras para que a comunidade médica possa prestar mais atencdo, buscar se familiarizar, buscar estudar, porque
€ humanamente impossivel conhecer tudo, mas é humanamente viavel seinteressar por tudo, se interessar pelo paciente,
pelo relato dafamilia. A familia sabe o que diz quando traz algum sintoma diferente.

Entdo, buscar esse diagndstico é o primeiro passo, buscar os grupos de apoio de outras sindromes. NOs somos da
Associacgo Phelan-McDermid - Brasil, mas tem Rett, tem Angelman, tem varios grupos de apoio para varias sindromes.
Buscar um grupo de apoio torna a caminhada mais agradavel, alegre e iluminada: a gente recebe um diagndstico e, junto,
um convite a uma jornada de iluminagdo pessoal, uma jornada de amor infinito, que nada espera em troca, e a gente
comeca a entender o proposito da gente quando tem um familiar com uma sindrome rara, uma doenga rara.
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Obrigada atodos por esta oportunidade, obrigada ao Senador e passo a palavra para as minhas colegas.

O SR. PRESIDENTE (Flavio Arns. Bloco Parlamentar da Resisténcia Democrética/PSB - PR. Por videoconferéncia.) -
Obrigado, viu, Helen? Parabéns de novo pelaformavigorosa, entusiasmada, dizendo paraninguém desistir nesse caminho,
tem que persistir, ir atras, conhecer e colaborar para que os médicos - por isso, até, que existe a associacdo - tenham
conhecimento dessa sindrome e de outras sindromes, obviamente, também.

Parabéns, viu, Helen? Conte com o Senado Federa nessa empreitada.

Dra. Carolini Kaid Davila, que é Vice-Presidente do Instituto de Ciéncia e Tecnologia. Ja ficamos aguardando também -
aquilo que eu mencionel - o seu oficio para os encaminhamentos necessarios.

Com apalavraaDra. Carolini.

A SRA. CAROLINI KAID DAVILA (Paraexpor. Por videoconferéncia.) - Sim, ja vamos providenciar o mais rapido
possivel, porque essas criangas ndo tém tempo para esperar, mas eu queria parabenizar a todos os envolvidos e, até,
responder ao Kaua, de Santa Catarina: "Como a criagdo do Dia[...] de Conscientizacdo [...] pode fortalecer [...] [ag]
pessoas com doengas raras?’

Tem um provérbio biblico que fala: "Meu povo [...] [erra] por falta de conhecimento” Entdo, o conhecimento salva, 0
conhecimento apresenta caminhos. E, um dia nacional de conscientizacdo, o que faz é trazer conhecimento aquilo que
estava escondido. Se ndo fosse esse dia de conscientizagdo, ndo estariamos agora neste evento, e vocés ndo saberiam que
existe terapia, tecnologia brasileira, que pode, sim, levar cura para essas criangas.

Essa conscientizagdo, esse conhecimento é importantissmo para a gente conhecer o valor que o pais tem no
desenvolvimento de inovagao, as pessoas que estdo envolvidas em encontrar solugdes para doencas raras, né?

Além disso, 0 que eu queria deixar como recado final € que as doencas raras sdo problemas complexos. O fato de ser
complexo significa que ndo tem solucdo? N&o, muito pelo contrério. Significa que a solucdo precisa de varias pessoas.
A solucdo também traz essa complexidade e traz vérias pessoas. Entdo, ela exige a cooperacdo de varios atores do nosso
ecossistemna de inovacdo: do Senado; de Senadores e Deputados; do Governo, do Ministério da Salide, do Ministério de
Ciénciae Tecnologia...

O pais, como a Fabia falou, estd em um movimento muito propicio para o desenvolvimento de inovagdo. A gente passou
por algo muito ruim na pandemia, porque mostrou o quanto o pais é totalmente dependente de tecnologiainternacional, e
entdo isso acordou todas as institui¢cdes para o fato de que a gente precisainvestir na nossatecnologia, na nossainovagao,
que, Sim, existe.

A solucéo para problemas complexos é cooperagdo. Entdo, todos juntos, pesquisadores, médicos, sociedade, pacientes,
engenheiros de manufatura, farmacéuticas nacionais e Governo precisam dar as maos paraagente chegar asolugéo desses
problemas impossiveis.

Muito obrigada.
O SR. PRESIDENTE (Hévio Arns. Bloco Parlamentar da Resisténcia Democréatica/PSB - PR) - Muito bem colocado,

Dra. Carolini. Parabéns também pelo trabalho. E 0 Senado também fica a sua disposi¢éo. Vamos, juntos, cooperando e
indo em frente.

Passo em seguida a palavra a Alessandra Coelho Santos Callou, que € médica mastol ogista, mée do Henrique, paciente
com sindrome de Phelan-McDermid. Também, muito obrigado pela participacéo.

Com apalavra
A SRA. ALESSANDRA COELHO SANTOS CALLOU (Para expor.) - Senador, agora, finalizando, é s6 um

agradecimento. E que permanega nossa ligac8o, nossas visitas, nossas conversas. I[remos ainda lutar bastante e entrar
muito em contato com o senhor.

Muito obrigada.
O SR. PRESIDENTE (Flavio Arns. Bloco Parlamentar da Resisténcia Democrética/PSB - PR) - Esta étimo.

VVamos juntos e em frente.

Agora, Dra. Flavia Borges do Carmo Guedes, que é médica de familiae comunidade, e mée do Arthur do Carmo Guedes,
gue é paciente com sindrome de Phelan-McDermid.

Com apalavra, Flavia
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A SRA. FLAVIA BORGES DO CARMO GUEDES (Para expor.) - So reforcando o que minhas colegas ja disseram,
acho que, de modo geral, estavarespondendo um pouquinho de todas essas perguntas que foram feitas sobre aimportancia
do dia de conscientizagdo, que é trazer realmente informacao a populacdo e aos profissionais de satide.

Como falamos, trata-se de doencarara, eémuito dificil osprofissionais, osmédicos, saberem tudo detudo - principal mente
sobre as doencas raras. Ai nem sefale.

Ent&o, agente precisalevar esse nome atona, porque as pessoas portadorasdelatém direito, inclusive, deter o diagnéstico,
tém direito a respostas. E, dessa forma, a gente consegue levar mais informag&o a classe da salide, as familias também,
gueficam antenadas, e que, as vezes, seidentificam, e elas mesmas tentam buscar o diagndstico, levando essainformacdo
para a populagdo meédica.

A gente traz esse direito a questdo do diagndstico, que é muito importante, apesar de muitas pessoas questionarem que é
um assunto bem polémico, por, as vezes, ndo se ndo ter um tratamento de cura hoje, mas o diagndstico - eu reforco aqui -
€ de extremaimportancia. S6 quem ja o recebeu sabe 0 enorme divisor de aguas que € na nossa vida ter esse diagndstico,
além da questéo, realmente, do acolhimento que as associagdes ddo. As familias que a gente conhece e com as quais nos
unimos, o compartilhamento de informacdes, as trocas de experiéncias sdo riquissimas, e um consultrio médico néo as
substitui. Pelo contrério, as associacfes sdo as que mais estdo atualizadas sobre suas doencgas, sobre suas sindromes e
acabam levando material, dando material paraas familias|evarem para os médicos, além de as associacdes fazerem essas
pontes também com outras instituicdes em nivel internacional, que muitas vezes estéo na frente da pesquisa. Entéo, € de
extremaimportancia e relevancia o diagnostico na vida para vocé melhor conduzir os tratamentos, as intervencoes, evitar
exames desnecessarios e caros, desgastantes para a familia quando vocé ndo tem um diagndstico. E uma vida, s vezes,
lutando, fazendo exame X, Y, Z desnecessariamente, trazendo sofrimento psiquico, né? E, com o diagndéstico, ndo. Vocé
tem mais luz no caminho. Como eu disse inicialmente, as vezes, a gente sofre um pouquinho, mas depois a gente parte
paraalutaali. Foracom relagdo ao mundo cientifico, né?

Para a evolucdo, para a busca do tratamento, de uma patologia, a gente precisa de ter muito estudo antes, de conhecer
bastante daquel a doenca, daquela sindrome. Paraisso, agente precisade um niimero de diagndsticos significativos. Entéo,
mais do que um fator importante para se buscar e aumentar o diagndstico, é paraaevolucdo do mundo cientifico mesmo,
para o conhecimento das doencas, das sindromes e, assim, futuramente, dos tratamentos, como a gente esta vendo hoje
acontecer, para se chegar a um tratamento mais eficaz, eficiente e, se Deus quiser, a cura, que esta caminhando, no caso
dos autismos sindrémicos, gragas a chegada da terapia genética, da terapia génica

Ent&o, reforgco, mais umavez, aimportancia de a gente estar colocando esse assunto aqui. Muito obrigada, mais umavez,
por estarem nos dando ouvidos.

E gostaria, se possivel, de sugerir e pedir que, de repente, pudéssemos fazer outras audiéncias como esta, Senador, de
formainclusive presencial, dada a relevancia do tema e por realmente nunca termos debatido sobre este assunto na Casa.

O SR. PRESIDENTE (Flavio Arns. Bloco Parlamentar da Resisténcia Democrética/PSB - PR. Por videoconferéncia.)
- Muito bem.

Agradecemos avocé, Flavia. Seja sempre muito bem-vinda e conte com o Senado. Inclusive, vamos pensar juntos nessa
sequéncia do que pode ser realizado aqui dentro do Senado Federal.

Eu quero esclarecer as expositoras que a realizacdo de uma audiéncia publica para a criagdo de uma data relacionada
a doenca, de conscientizagio € algo regimental. E necessario que acontega este momento para ver se as pessoas que
participam da audiéncia e que a acompanham remotamente concordam com isso, que ndo ha objecles, obviamente, em
relacdo a criagdo dessalei que promove um dia nacional de conscientizago.

Quero destacar que ha uma esperanca muito grande em muitas areas, ndo s6 em termos de doencas raras, mas de doencas,
de necessidades de umamaneirageral, naterapia chamada génica, que atua sobre 0 organiSmo mesmo paraacuraou para
ainterrupcdo de tantas dificuldades que afetam o ser humano.

Entdo, parabéns também pela pesguisa. Estamos sempre bastante interessados nessa questdo, inclusive, podendo,
dependendo... Nos temos pessoas altamente qualificadas no Brasil que podem fazer, si precisam do apoio necessario para
gue a pesquisa aconteca. E a pesquisa e o produto desenvolvidos aqui podem contribuir com o mundo, inclusive. Entdo,
essa € uma area para a qual a gente deve dar uma atencdo bastante especial.

Eu agradego a presenca de vocés - permitam-me chamar assim -, aexposi¢do quefoi feita, muito didatica, no geral, muito
importante, esclarecedora. Agradeco as perguntas e comentérios que vieram das pessoas que estdo nos acompanhando ede
outras tantas que ndo perguntaram, ndo se manifestaram, mas est&o acompanhando - 0 Senado, os meios de comunicagdo
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s80 essenciais para gjudar a divulgar area -, a Consultoria, que sempre esta junto com a Comissao de Ciéncia e
Tecnologia, e avocés da Secretaria. Estamos juntos nessa caminhada. Ent&o, muito obrigado a todos.

Nada mais havendo a tratar, portanto, declaro encerrada a presente reuni&o.
Obrigado atodos e todas.

(Iniciada as 10 horas e 08 minutos, a reunido é encerrada as 11 horas e 30 minutos.)
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