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SENADO FEDERAL

SECRETARIA-GERAL DA MESA
SECRETARIA DE REGISTRO E REDACAO PARLAMENTAR

REUNIAO
05/11/2019 - 22 - Subcomissdo Permanente da Pessoa com
Deficiéncia, Subcomissdo Temporaria sobre Doencas Raras

Comissdes: CASPCD, CASDRAR

O SR. PRESIDENTE (Flavio Arns. Bloco Parlamentar Senado | ndependente/REDE - PR) - Havendo nimero regimental,
declaro aberta a 22 Reunido da Subcomissdo Permanente da Pessoa com Deficiéncia, conjunta com a 5% Reunido da
Subcomissdo Temporéria sobre Doencas Raras da 12 Sesséo L egidativa Ordinaria da 562 Legislatura.

A presente reuni&o atende ao Reguerimento n°® 123, de 2019, da Comiss&o de Assuntos Sociais (CAS), de minha autoria,
pararealizacdo de audiéncia publica destinada a debater questbes rel acionadas as glicogenoses.

Quero destacar a importancia desse tema para a sallde da crianca, da pessoa, para tranquilidade da familia e apoio da
familia, e, inclusive, como um elemento ja divulgador do congresso nacional que vai acontecer no Rio Grande do Sul, na
semana que vem, congresso também que trata do tema das glicogenoses.

Eu informo a todos e a todas que a audiéncia contard com os servicos de interatividade com o cidaddo Al6 Senado,
através do telefone 0800.612211, e também através do e-Cidadania, por meio do portal www.senado.leg.br/ecidadania,
gue transmitird ao vivo a presente reunido e possibilitara o recebimento de perguntas e comentérios aos expositores via
internet. Entdo, realmente queremos que seja bastante divulgado o tema doengas raras. A incidéncia ndo € tdo grande,
mas ha muitas doengas raras. se somarmos as pessoas, nds chegamos a alguns milhdes de brasileiros que lidam com a
situacdo de uma doencarara.

Temos que trabalhar muito em termos de sensibilizagdo, conscientizagcdo, diagnostico, tratamento, atendimento, apoio
paraafamilia, todo um conjunto de iniciativas. E hoje nés vamos abordar uma dessas situagOes, que sao as glicogenoses.
Javai ser explicado direito o que isso significa.

Quero agradecer a participagdo dos convidados. Aqui a minha direita, a Dra. Carolina Fischinger Moura de Souza,
gue é médica geneticista; também a minha direita, a Danila Vieira Rocha Mantovani, representante das pessoas com
glicogenoses hepéticas e musculares.

Eu quero dizer que € muito importante o ponto de vistamédico e o ponto de vista da pessoa, autodefensoria, autoadvocacia.

Aqui logo a minha esquerda, Leandro Rodrigues Pereira, que é membro fundador da Associacdo Brasileira de
Glicogenoses Hepéticas e Musculares. Entdo, o ponto de vista da familia e o ponto de vista da federacéo.

Também a minha esgquerda, Anibal Gil Lopes, membro da Camara Técnica de Doengas Raras do Conselho Federal de
Medicina. Entdo, é muito importante que o conselho esteja agui presente, e a gente incentiva que os conselhos regionais
também procurem divulgar o debate que esta acontecendo nesta tarde.

A minha esquerda, 0 Renato Teixeira, representante da Coordenacso-Geral de Atencao Especidizada do Ministério da
Satde. Sejamuito bem-vindo também, Renato, de novo. A gente ja esta se acostumando a vé-lo quase que semanal mente.
N6s andamos combinando aqui e teremos, em primeiro lugar, o ponto de vista médico para dizer o que é a glicogenose.
Depois, vira o ponto de vista da pessoa. Ent&o, é a Danila que vai falar em seguida. Depois, a Federagcdo Nacional, o Dr.
Anibal, que é médico também, falara depois de ouvir as duas iniciativas, da pessoa e da federacdo. E, finalmente, Renato,
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vocé escutando tudo isso, pode dizer para as pessoas 0 ponto de vista do Ministério da Salide obviamente, porque agora
€ 0 ponto de vista genético, dafamilia, da organizacéo da sociedade, que eu diria que é o mais fundamental .

Muito bem, eu quero dizer que esta Comissdo de Assuntos Sociais esta a disposi¢ado de todos 0s que militam nessa e em
outras &reas. Podemos ter audiéncias publicas, outras audiéncias. O que a gente desgja é que 0 conhecimento exista na
sociedade e que para esse conhecimento tenhamos as respostas para as pessoas e familias serem apoi adas adequadamente.

Tranquilos? (Pausa.)

Tranquilos. Entéo, estd bom.
Eu passo, em primeiro lugar, a palavraa Dra. Carolina Fischinger de Souza.

V océs poderiam dizer onde trabalham, donde s8o, fazer essa apresentacdo, porque eu acho que isso gjuda nessa interacéo
com 0s gue nos acompanham pelo Brasil todo.

Apertando aquele botdo 1a... N&o é melhor aguele microfone para vocé? (Pausa.)

Esse é do Presidente. Estou usando o microfone errado. Esse € 0 seu.

A SRA. CAROLINA FISCHINGER MOURA DE SOUZA - Microfone aberto?

O SR. PRESIDENTE (Flavio Arns. Bloco Parlamentar Senado |ndependente/REDE - PR) - Sim. Esta verdinho.

A SRA. CAROLINA FISCHINGER MOURA DE SOUZA (Paraexpor.) - Ent8o, gostaria de me apresentar: eu sou a
Carolina Fischinger Moura de Souza, sou médica geneticista, trabalho com genética e doencas raras ha mais de 20 anos.
Trabalho no Hospital de Clinicas de Porto Alegre e estou a frente aqui para falar em nome dos pacientes com doencas
raras e, especialmente neste momento, hoje, na tarde de hoje, sobre glicogenoses hepéticas e musculares.

Gostaria muito de agradecer a oportunidade de estar aqui, a convite do Senador Flavio Arns, e avisibilidade dada a esse
grupo de condi¢do genética rara, com que a gente sempre esta trabalhando, além da oportunidade para a gente explicar
um pouquinho mais para a sociedade sobre do que a gente esta falando, quais sdo as dificul dades enfrentadas no diaadia,
tanto médicas quanto do ponto vista dos pacientes, e tornar publico, entdo, esse tema.

No meu ponto de vista, a gente s vai conseguir progredir e evoluir no conhecimento, nas pesquisas € no melhor
atendimento e cuidado dos pacientes quando a gente conseguir envolver todos, seja no ambito politico quanto no social,
meédico, de pesquisa, publico, privado.

O meu objetivo hoje aqui é falar um pouquinho sobre o0 marco tedrico da condicdo de que a gente esta falando, porque
ficamuito dificil a gente falar de um grupo de doencas que se chamam glicogenoses sem saber muito o que €elas sdo, 0
gue elas representam.

Vou tentar ser o maisrapida- eu ndo consigo, eu sou umapessoa bem explicativa- e o maisdidética possivel, considerando
o publico leigo.

Entdo, 0 que sdo essas glicogenoses? Sdo doengas hereditérias que afetam o metabolismo do glicogénio. O glicogénio,
na realidade, é a nossa principal fonte energética. Eu sempre explico para os pacientes. tudo que a gente ingere de
glicose, de alimentos é transformado, no fundo, em glicogénio. Ele se acumula, fica armazenado principalmente em
dois grandes 6rgéos. no figado e no musculo. E a sua principal funcéo € ser a reserva de energia do nosso organismo e
manter a concentragdo normal de glicose quando o individuo esta em estado de jgjum, ou sgja, tudo o que NGs comemos
de carboidratos é transformado em glicogénio. E como se a gente estivesse colocando um dinheiro numa caderneta de
poupanca, guardando para quando precisar. Na realidade, a gente precisa a todo momento, a toda hora. Quando a gente
ndo estaingerindo nenhum alimento, a gente acaba recrutando o glicogénio.

Ha mais de 14 doencas nesse grupo de doencas que afetam a sintese e a utilizagcdo do glicogénio. Entéo, ha algumas
condicdes que sdo puramente hepéticas, afetam o figado; algumas condicfes que sdo tanto hepéticas quanto musculares,
afetam o figado e o misculo; e outras que ou podem ser hepéticas ou musculares.

Entdo, dependendo da classificacdo e do momento que foram descobertas, elas foram classificadas como tipo I, tipo I,
tipo Ill, tipo 1V, tipo V, tipo VI, tipo VI, e temos até o tipo X1V até o momento.

Ent&o, neste momento, eu vou me dedicar afalar um pouquinho mais sobre as glicogenoses que afetam o figado. Aqui a
gentetem - ndo vou detal har cada subtipo; cadaum tem a sua caracteristica, mas paramostrar que sdo condic¢des genéticas
diferentes causadas por diferentes mutactes genéticas - o tipo de glicogenose, qual enzima esta deficiente, qual o gene,
gual aheranca - cada um tem um padr&o de heranga também distinto -, as caracteristicas clinicas e as diferencas entre o
tratamento. Narealidade, depois eu vou resumir um pouco toda a forma de tratar esse grupo de doencas.
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Entdo, aincidénciadesse grupo de doencas genéticas € um para 20 mil aum para 25 mil. Entdo, amais frequente de todas
€ a glicogenose tipo |, 20% de todos os tipos de glicogenose. E ndo ha dados nacionais, neste momento, para estimar
guantos pacientes a gente tem no Brasil. Na verdade, a gente tem um cadastro que vai ser apresentado pela associagéo,
mas a gente ndo tem a real incidéncia dessa condic¢do no Brasil, porque a gente ndo tem dados epidemiol 6gicos ainda
suficientes para estimar, mas € considerada uma doencarara.

No momento em que adoencatem umafrequénciamaior que um paracinco mil, elajaé consideradarara. Neste momento,
nos temos aproximadamente 13 milhdes de individuos no Brasil com doengas raras. E alguns, entéo, sdo portadores da
glicogenose.

Essas aqui sdo as questdes de heranca. A mé&e pode ser portadora da alteracdo genética, passando para os seus filhos
homens, ou améae e o0 pai podem ser portadores e passarem sem saber para os seus filhos. Eu ndo vou me detalhar muito
para a gente chegar exatamente aonde a gente precisa.

S6 para a gente exemplificar a quest&io metabdlica, o glicogénio é formado a partir daglicose. A glicose passa por Vérias
transformagdes dentro da célula parando sair mais dacélula. Elaprecisaser armazenada. E, paraqueisso acontega, haum
processo enzimético sucessivo que ocorre na célula até formar o que a gente tem, que € o glicogénio. E é desse el emento
gue nos estamos falando. Qual quer alteracdo genética que interfere tanto naformagéo do glicogénio quanto na degradacéo
dele, qualquer uma dessas enzimas com nomes estranhos que estéo aparecendo aqui hatela, agente vai ter a glicogenose.
Ent&o, para cada subtipo de defeito da enzima, a gente vai ter um diferente tipo de glicogenose.

O fato é que quando essa rota metabdlica ndo funciona adequadamente, 0 organismo entra em estresse extremamente
grande, porque a gente ndo consegue ter energia para a célula funcionar. A nossa principal razdo energética, 0 nosso
principal combustivel energético €, realmente, o glicogénio. E, se agente ndo consegue formar ou ndo consegue aproveitéa-
lo, nés vamos ter repercussoes clinicas muito significativas.

Entdo, basicamente, aqui eu tenho um figado que transforma glicose em glicogénio, dependendo do periodo do paciente,
se ele esta em jgjum ou se ele estd se aimentando. E isso € utilizado como combustivel energético para o musculo, para
0 cérebro e paratodas as células do nosso organismo funcionarem adequadamente. Quando h& algum defeito em alguma
dessas rotas metabdlicas, as células ndo vao ter energia e vao entrar em faléncia.

Entdo, quando agentetem um defeito, agentevai ter abaixade glicose no sangue, causando enormes repercussdes clinicas.

Como sefaz o diagndsti co dessas condi ¢des? Primeiro, pel as manifestacfes, pel ossintomasclinicos. O primeiro e principal
sintoma dos pacientes é a hipoglicemia, 0 aglcar baixo no sangue, que € a tentativa de compensagdo do organismo,
formando outros metabdlitos. E como se 0 organismo n&o tivesse um combustivel adequado, que € o glicogénio, etentasse
formar energia de combustivels inadequados, como o &cido latico e o &cido Urico. E, com o passar do tempo, isso gera
enormes danos para acélula.

O diagndstico daglicogenose, diferentemente de muitas outras condi¢oes genéticas, muitas vezes € so pelasuspeitaclinica
e exames simples, como as enzimas do figado, como a medida da glicose, como a medida do &cido lético, como amedida
do &cido Urico, como a medida da CPK, que é a enzima muscular. Ent&o, ndo requer exames tao especializados ou que
tenham necessidade de extrema e alta tecnologia. Alguns pacientes antigamente faziam a bidpsia do figado paraver esse
depdsito de glicogénio. E a andlise genética nos ajuda a definir o subtipo, a classificar melhor o tipo de glicogenose.
Ent&o, aqui eu tenho... A mais frequente é a glicogenose 1a e 1b, que interfere no funcionamento do figado; do cérebro,
porgue os pacientes, quando ndo tém aglcar no sangue, vao ter danos cerebrais graves; dos rins, porque esse glicogénio
se acumula nos rins, levando a perda de proteina, quase como se fosse uma lesdo renal muito parecida com a leséo do
diabetes; e alteracfes dos nervos.

A forma 1b da doenca, além de todas as ateracdes observadas no tipo 1a, leva ainda a ateragdes da imunidade. Os
pacientes tém deficiéncias imunol dgicas graves e alteracfes intestinais, alteragdes de absor¢do intestinal. Os outros tipos
de glicogenose interferem também no funcionamento do figado e também fazem acumular glicogénio tanto no figado
guanto no musculo e nos rins. E a falta dessas enzimas, entdo, faz com que o individuo acabe usando as suas proprias
proteinas para gerar energia. E isso vai levando, entéo, a uma faléncia muscular progressiva.

Como équeagentefaz o diagndstico?sso aqui, por exemplo, € umabiépsiadefigado de um paciente, cheio deglicogénio,
um figado absolutamente abarrotado de glicogénio. E como se eu tivesse uma caderneta de poupanca cheia de dinheiro
e ndo conseguisse sacar R$1 dessa caderneta. Ja aconteceu isso no passado, mas agora, falando em glicogenose... O
figado esta cheio de glicogénio e o organismo ndo consegue utilizar absolutamente nada. 1sso leva a uma faléncia do
funcionamento deindimeros érgdos. Entdo, aandlise de mutagdo genéticaéimportante paraagente definir esse diagnostico.

Como deve ser o tratamento das glicogenoses? Diferentemente também de outras condigdes genéticas em que a gente
pode repor a enzima deficiente, nesse caso o que a gente tem disponivel hoje sdo as condutas nutricionais e dietéticas, ou
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sgja, 0 paciente que tem glicogenose ndo pode ingerir grandes quantidades de aglcar, nem de frutose, nem de maltose,
nem de glicose. Por qué? Esse elemento vai se depositar dentro do figado e ele nuncamais vai poder ser utilizado porque
ha uma deficiéncia enzimética que ndo consegue aproveitar. E como se eu estivesse colocando dinheiro na caderneta de
poupanca e nunca mais fosse conseguir utilizar esse dinheiro. Entdo, € melhor ndo depositar.

Os pacientes tém inimeras restri¢cdes dietéticas. H& necessidade de controles rigorosos dos niveis de glicose no sangue
continuamente. Esses controles devem ser feitos 24 horas por dia, 365 dias por ano, para o resto da vida. Deve-se picar
0 paciente incessantemente e inimeras vezes no dia para ver se 0 paciente ndo esta entrando em hipoglicemia. E isso
acontece sabados, domingos e feriados, nos 365 dias do ano, a noite e durante o dia. Entdo, eu ja posso mencionar a
dimensdo desse problema e a gravidade dessa doenca.

Ha necessidade de evitar infecgdes. Cadavez que o paciente contrai umainfeccdo, ele deveir parahospital, porque ele ndo
tem reservas suficientes para conseguir superar essainfecgdo sem que ele receba um soro glicosado na veia, no momento
dainfecgéo.

Muitos pacientes acabam tendo que usar uma sonda, porque precisam ser alimentados a cada 3 ou 4 horas, ou um botton
de gastrostomia, que faz o papel da alimentacdo, dia e noite, ao paciente.

Ha necessidade do uso do amido cru. Eu vou explicar agui para vocés qual é o papel do amido cru e a necessidade de
reposi ¢ao de proteinas quando o paci ente faz uso das suas proprias proteinas como energiaparacélula. Entéo, como agente
deve proceder? Evitar a hipoglicemia usando a maisena. E estranho falar que o tratamento de uma doenca é com maisena.
Parece estranho, mas este é o tratamento atual da glicogenose: maisena. O tratamento esta no supermercado, mas, asvezes,
0 consumo de maisena de um paciente ao diaémeio quilo. Por qué? Porque a maisenaéum amido cru, de liberacdo lenta,
gue promove a estabilizac8o da glicose no sangue e evita o acimulo do glicogénio no figado. A maisenadeve ser utilizada
pelos pacientes a cada 3, 4 horas, dependendo da dose, dependendo do peso do paciente. I1sso faz com que o individuo
ndo acumule metabdlitos téxicos, como acido Urico, triglicerideo, lactato e corpos cetdnicos. Essamaisena é remédio, ela
deve ser pesada. Todos os pacientes tém que ter uma balanga e tém que carregar essa balanca para onde forem.

(Soa a campainha.)

A SRA. CAROLINA FISCHINGER MOURA DE SOUZA - O horé&rio do uso da maisena tem que ser exato, porque,
se a gente perde dez minutos, o paciente pode entrar em hipoglicemia. Entdo, sdo 365 dias do ano cuidando e pesando a
maisena, cuidando do horério de se administrar e sem trégua e sem possibilidade de tranquilidade.

Esse alimento é frequente. Como eu mencionei, muitos pacientes ndo aceitam isso e a gente tem que utilizar a estratégia
de colocar uma sonda que passa pela barriga. Alguns pacientes ndo tomam a maisena. Toda crianga ou todo adulto as
VEZEeS N30 quer comer, as vezes ndo quer ingerir um alimento, mas ele tem que ser dado. Se ele ndo for dado, harisco de
morte. Este é o risco: a hipoglicemia pode levar a morte, entdo € importante que o paciente receba essa dieta de forma
constante e continua.

Ent&o, o amido de milho, a dieta continua por sonda ou muitas vezes pela propria gastrostomia e uma dieta muitas vezes
normoproteica ou hiperproteica, a necessidade do controle da glicemia.

Aqui eu explico mais ou menos qual é o papel... Quando a gente da aglcar para 0 paciente, essa glicemia sobe muito
rapidamente e cal rapidamente. Por isso que o paciente ndo pode tomar glicose. Se ele toma glicose, essa glicose vai
acumular no figado, naformade glicogénio, e vai causar danos no figado e danos no musculo. Se o paciente tomao amido,
essa glicemia se mantém estavel por mais tempo. Esse é o tratamento disponivel.

A gente, |a no hospital, tem algumas orientacBes. A gente construiu alguns manuais para os pacientes: alimentos que sao
totalmente permitidos, alimentos que sdo totalmente proibidos - fruta, zero; bolachas, restritas; aclcares, zero; leite tem
gue ser sem lactose e, preferencialmente, também sem aclcares; sucos, somente alguns tipos. Entéo, ha uma restricéo
nutricional bastante grande.

Esse é o félder que a gente prepara.

Ha uma necessidade de os pais controlarem, constantemente, o que esta escrito nos rétulos. No Brasil, nds temos sérios
problemas de rotulagem de produtos. No Brasil, o carboidrato vem junto, e ndo esta especificado que tipo de carboidrato
€. |sso € um enorme problema para o paciente, porque ele ndo sabe quanto de agUcar existe, qual é aquantidade de agUicar
de frutose e de maltose. Esta apenas carboidrato. Muitas vezes, nem se conhece o tipo de carboidrato. Além disso, ha
necessidade de reposicéo de vitaminas, porque a dieta € extremamente restrita.

Ha alguns produtos que entram no mercado ja bem estabel ecidos na Europa e nos Estados Unidos. No Brasil, nostivemos
a entrada apenas no ano passado, que € um amido cru de liberacdo lenta, que se chama Tlycosade. Aqui embaixo, vocés
podem observar, nas barrinhas em azul, o tempo que duraaglicemia do individuo com o uso da maisena e, nas barrinhas
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em laranja, o tempo gque agente consegue com o uso do Glycosade. Ent&o, alguns pacientes conseguem, com o Glycosade,
anoite, ficar até seis, sete, oito horas. Se eles usassem sO a maisena, teria que ser reposto a cada trés ou quatro horas.

O SR. PRESIDENTE (Flavio Arns. Bloco Parlamentar Senado Independente/REDE - PR. Fora do microfone.) - Esta
disponivel o Glycosade?

A SRA. CAROLINA FISCHINGER MOURA DE SOUZA - O Glycosade esta disponivel somente para quem tem
recursos financeiros. O custo do tratamento com o Glycosade, no Brasil, hoje, paraum paciente usar diariamente, a noite,
€ em torno de R$3 mil. Ent&o, ndo ha acesso...

O SR.PRESIDENTE (Flavio Arns. Bloco Parlamentar Senado Independente/REDE - PR. Forado microfone.) - Por més?

A SRA. CAROLINA FISCHINGER MOURA DE SOUZA - Por més.

O objetivo do tratamento das glicogenoses, entdo, é promover o crescimento e desenvolvimento normal; evitar danos
cerebrais causados pela hipoglicemia; evitar danos hepéticos, como cirrose, fibrose, risco de tumor e cancer no figado e
transplantes de figado; evitar danosfisicos e emocionais; evitar danosrenais; evitar danos cardiacos; evitar anemia; evitar
obesidade; evitar deficiéncias nutricionais; preservar aqualidade de vida; promover aindependénciade um individuo que
apresenta o diagndstico de glicogenose; reduzir ansiedade dos pacientes e seus cuidadores; e promover a sobrevida.

Esse é 0 exemplo de uma paciente com o figado bastante distendido. Se essa paciente ndo fosse tratada a tempo,
provavelmente ndo estaria viva. Com o tratamento, o seu desenvolvimento € absolutamente normal, o crescimento, a
inteligéncia, frequenta escola normal e regular, sem qualquer dano cerebral .

Esse é um paci ente namesma condi ¢ao, absolutamente normal e desenvolvimento normal, no momento em que ele recebe
o diagnostico e o tratamento correto.

Temos inimeros exemplos de pacientes bem tratados, do ponto de vista nutricional, com uma equipe que tem
conhecimento sobre essas condicles, apesar de saberem que o tratamento € dificil. Sdo pacientes que tém vida normal,
gue podem ser esportistas, que podem ser atletas, quando conseguem seguir rigorosamente as recomendagdes prescritas.
Paraterminar, quais sdo as perspectivas futuras?

Ja temos: estudos de terapia génica, ou sgja, para modificar 0 gene defeituoso, buscando possivelmente a cura dessas
doengas; novas aternativas dietéticas, como termos produtos gque estdo em testes - estamos usando, como aternativa ao
amido, o polvilho. Poderia ser uma alternativa. Estamos fazendo testes com isso. Buscamos. melhorar o entendimento da
necessidade do controle metabdlico das complicacfes da doenca inflamatdria; melhorar 0 entendimento das deficiéncias
imunol 6gicas; termos um registro nacional de pacientes, para sabermos a nossa casuistica; e melhorar a educagdo médica

A terapia génica estd em andamento para a glicogenose I-A. Provavelmente tipo |11 também, no préximo ano.

Aqui, para vocés terem uma nog¢do do histérico, em julho de 2018, o primeiro paciente recebeu a terapia genética nos
Estados Unidos. Eles ja estdo com quatro pacientes testados, vai para o quinto paciente neste momento. O estudo esta4
nessa fase, nafase do coorte dois, vai para o coorte trés, com o teste dessa hovaterapia, que visa a curar a doenca.

E o0 que que é necessario para o Brasil?

Reconhecer o Centro de Referéncia Nacional . Hoje nds temos cadastrados em nosso servigo mais ou menos 110 pacientes
com glicogenose. O Servico de Genética Médica é pioneiro nos estudos e nas publicactes cientificas nesse grupo de
doencas.

Desenvolver um protocolo clinico de diretrizes terapéuticas para uniformizar o tratamento no Brasil.

Facilitar o acesso dos pacientes com glicogenose ao Centro de Referéncia Naciona viaregulagdo, viatratamento forade
domicilio e viaregulagdo regiona. Hoje, os pacientes af etados pela condi¢do devem esperar na fila como qualquer outro
individuo, e tempo, para eles, € uma situagdo que ndo ha. N&o ha tempo para ndo tratar essa doenca. Ela deve ser tratada
imediatamente, deve ser diagnosticada rapidamente.

Promover novos estudos no Brasil, com melhora de financiamentos de pesquisa. Ha vérios grupos trabal hando.
Facilitar a entrada de novos estudos no Brasil.

Regras de regulaco e estimul o a estudos clinicos no Brasil. Atualmente, os laboratorios ndo vém para o Brasil parafazer
estudos de terapia génica. Eles tém medo das regulages do Brasil, e a gente no consegue avangar e ofertar esse tipo
de estudo aos pacientes brasileiros.

E reconhecer a maisena como um produto nutricéutico. E um produto médico, ndo é? Ent&o, é um produto alimentar,
mas ele € um produto médico.
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Entdo, do meu ponto de vista, 0 entendimento de pacientes com desordens metabdlicas € gratificante, pela possibilidade
de haver bons resultados, desde que eles estejam no centro correto e sendo tratados por pessoas que tenham bastante
conhecimento.

Meus colegas véao falar, mas eu gostaria de divulgar que, na préxima semana, entre os dias 14 e 16 de novembro, de
formainédita, nés traremos o Congresso I nternacional de Glicogenose ao Brasil, com mais de 15 convidados estrangeiros.
Esse congresso nunca houve fora da Europa, € a primeira vez que ele esta vindo para a América Latina. E um desafio
enorme, e eu sO consegui fazer esse desafio porgque nés trabalhamos em equi pe, uma equipe muito grande. E, sem agjuda
da Associacdo de Pacientes, esse evento seriainvidvel. Nés estamos trazendo um evento para o Brasil que vai congregar
meédicos, cientistas, familiares e pacientes no mesmo ambiente, paramelhorar o conhecimento dessas condi¢des genéticas.

Ent&o, eu termino aqui.
Eu teria algumas falas sobre doencga de Pompe, mas eu acredito que a doenca de Pompe...

SO para terminar, eu venho do hospital pablico, € uma equipe grande de trabalho. Nés trabalhamos em equipe e ndo se
faz nada sozinho.

Muito obrigada.

O SR. PRESIDENTE (Flavio Arns. Bloco Parlamentar Senado |ndependente/REDE - PR) - Bem, quero agradecer a
participacdo da Dra. Carolina Fischinger de Souza e dizer que sempre é bom, principal mente de vérios pontos de vista,
conforme esta Mesa esté representada, deixar claro no que o Congresso Nacional, a partir da experiéncia e do trabalho
de voceés, poderia ajudar nesse processo todo. Quer dizer, aquestdo do centro de referéncia, acesso - até anotei aqui - dos
pacientes ao centro de referéncia, 0 acesso, por exemplo, ao Glycosade também... Ent&o, do que a sociedade sempre se
lembrar, é solicitar a0 Congresso: "Olha, se houver isso, va gjudar, vai encaminhar, vai ser feito..." E vocés conhecem
€ nos orientam, ndo é?

Eu s6 quero, antes de passar a palavra a Danila, ja apontar aqui, para vocés terem como referéncia, o que javeio pelos
meios de comunicagao.

Rodrigo Alves, de Sdo Paulo: "O que é necessario para termos um protocolo de atendimento em nivel nacional? A falta
de conhecimento reflete em tratamentos inadequados'. Portanto, ndo é?

Marcos Vinicius, de S&o Paulo: "E dificil fazer o diagnéstico desta doenca?' Até o Dr. Anibal vai falar depois, ndo é?
Gustavo Romano, do Mato Grosso do Sul: "Sono e repouso sdo hossa maior dificuldade ultimamente. E o medicamento
para que possamos dormir oito horas é carissimo. Como o Governo pode gjudar?' N&o sei se estarelacionado...

A SRA. CAROLINA FISCHINGER MOURA DE SOUZA (Forado microfone.) - Ele estafalando sobre o Glycosade,
certamente...

O SR. PRESIDENTE (Flavio Arns. Bloco Parlamentar Senado |ndependente/REDE - PR) - Pois é.

A SRA. CAROLINA FISCHINGER MOURA DE SOUZA - ... e o diagnostico... Eu acredito que a gente s6 faz
diagndstico de doencga rara quando a gente conhece. Se a gente ndo conhece, a gente nunca pensa.

O diagndstico da glicogenose ndo é dificil, mas, se 0 médico ndo tiver conhecimento ou souber que pode existir uma
doencarara, ele vai ter dificuldade de pensar nisso. Entdo, acho que ele tem que evoluir no conhecimento.

O SR. PRESIDENTE (Fl&vio Arns. Bloco Parlamentar Senado Independente/REDE - PR) - A Fernanda Carolina, lado
meu Estado do Paran&: "Por se tratar de uma doenca sem cura - porém, com uma perspectiva muito boa de vida, caso o
atendimento seja adequado -, € importante debater esse assunto”. Quer dizer, é o conhecimento a que vocé se referiul.

Muito bem.

Ent&o, a gente continua orientando a todos que nos procuram pelo e-Cidadania ou pelo telefone Al6 Senado a também
continuarem mandando intervencdes.

Passo, em seguida, a palavra a Danila Vieira Rocha Mantovani. Parente da Orquestra Mantovani ou ndo? (Risos.)

A SRA.DANILA VIEIRA ROCHA MANTOVANI (Foradomicrofone.) - Nao, é dafamiliado marido mesmo. (Risos.)
O SR. PRESIDENTE (Flavio Arns. Bloco Parlamentar Senado Independente/REDE - PR) - E mesmo?

A SRA. DANILA VIEIRA ROCHA MANTOVANI (Fora do microfone.) - E sim.

O SR. PRESIDENTE (Fé&vio Arns. Bloco Parlamentar Senado |ndependente/REDE - PR) - Mas é parente do...

A SRA.DANILA VIEIRA ROCHA MANTOVANI (Fora do microfone.) - N&o, ndo, néo.
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O SR. PRESIDENTE (Flavio Arns. Bloco Parlamentar Senado Independente/REDE - PR) - Nao?
A SRA.DANILA VIEIRA ROCHA MANTOVANI (Fora do microfone.) - E de origem italiana, mas n&o é no.

O SR. PRESIDENTE (Flavio Arns. Bloco Parlamentar Senado Independente/REDE - PR) - Ah, ta. Entdo... Sendo, a
gente ja... 1sso seriatambém uma coisa boa, bonita.

Representando as pessoas com glicogenoses hepaticas e musculares.
A SRA.DANILA VIEIRA ROCHA MANTOVANI - Isso.
O SR. PRESIDENTE (Flavio Arns. Bloco Parlamentar Senado Independente/REDE - PR) - Com a palavra ent&o.

A SRA. DANILA VIEIRA ROCHA MANTOVANI (Paraexpor.) - Boatarde atodos 0s que estdo aqui presentes. Eu
me chamo Danila.

Primeiro, eu queria agradecer a oportunidade de estar aqui falando um pouguinho sobre os representantes de glicogenose.
Agradeco ao Senador a oportunidade. Agradeco ao Leandro, que me fez o convite de estar aqui falando um pouquinho
sobre isso; a Dra. Carolina, que desempenha esse trabalho fantastico, sempre com muito amor e muita dedicagdo. Eu
sempre digo que ela é como se fosse um anjo nas nossas vidas, ndo €? Agradeco a todos que estdo aqui presentes e 0s
gue estdo nos ouvindo.

Vou me apresentar.
Eu sou Danila, sou advogada do metrd aqui de Brasilia e sou mée da Rafaela.

A Rafaela é uma crianca muito especial, muito alegre, que possui dois anos e oito meses, e vou falar um pouquinho da
minha histéria, de como foi com relacdo a Rafa, de como foi 0 nosso mundo glicogenose.

Eu tive uma gestacdo normal, e a Rafa ja nasceu apresentando as primeiras caracteristicas da doenca, a hipoglicemia.
Tivemos um pouco de medo, mas, logo em seguida, conseguimos ter alta e iniciamos uma vida normal .

Logo apos tivemos uma intercorréncia, com dois meses, também com as mesmas caracteristicas, com uma respiracéo
ofegante, com a hipoglicemia. Houve um diagnostico errado, e retornamos para casa.

Com cinco meses, novamente as mesmas caracteristicas da doenga. Fomos novamente ao hospital. E o hospital, entéo,
comecou averificar que havia alguma coisaerrada. Ela estavainternando com caracteristicas recorrentes, e haviaaguma
coisa errada. Ent8o, a propria equipe do hospital estudou o caso e chegou a possivel glicogenose. Até entdo, ela tinha
entrea 1A ealB.

A partir dai, agente comecou umaluta, umalutapelasobrevivéncia, naverdade, porque ndo éfécil. A gente passaater um
mundo de informagdes novas, uma vida total mente nova daquela que a gente tinha projetado. Eu digo que agente vive até
uma questdo de um luto, porgque a gente deixa de ter um filho normal e passa ater um filho com algumas especificidades,
gue sdo muito diferentes daquilo que a gente imagina.

Eu ndo me esgueco do dia em que amédica virou paramim e falou assim: "A suafilhavai ter de viver de maisena'. Eu
disse: Como assim, uma pessoa viver de maisena? No existe isso. Uma pessoa viver de maisena? "Ela: "E, elavai viver
de maisena’. Entdo, até aquilo tudo processar na minha cabeca foi bem dificil, ndo foi fécil. Contei até com a gjuda do
Gustavo e da esposa dele. Eles foram ao hospital comigo e me passaram muitas informacoes.

E, a partir dai, a gente comega a ter uma rede apoio. E impressionante como a gente tem, na verdade, uma familia - eu
digo que a gente tem a familia glicogenose -, como a gente tem pessoas proximas, que querem nos ajudar. E foi a partir
dessa rede que a gente conseguiu dar 0s primeiros passos.

Assim que nds saimos do hospital, comegamos a pesquisar sobre adoenga, poucasinformagdes, chegamosaDra. Carolina
e, al, conseguimos, com muito esforgo, no sentido de controle da Rafa, sairmos de Brasilia e fomos para Porto Alegre.

L4, entdo, comegamos essa jornada, com controles muito dificeis. Dizer que é f&cil... No é facil. E muito dificil. S6 que
tudo vale a pena.

E a Dra. Carolina d4 um suporte muito bom. Eu falo que ela € como se fosse mée, porque, quando ela tem que puxar a
orelha, elapuxaaorelha. (Risos.)
Ent&o, realmente, ndo € uma vida tranquila, mas, ao mesmo tempo, € gratificante.

Eu vou falar um pouquinho com relagdo as dificuldades que a gente verifica com relagdo a familia, que eu, como mae
da Rafa, verifico.
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Nés temos pouco conhecimento sobre a doenca dos médicos e profissionais de salide. 1sso € uma coisa recorrente. Por
exemplo: a Rafa costuma internar com uma certa frequéncia, e todas as vezes que a gente tem internagéo, a gente tem
muita dificul dade de conhecimento da doenca. As pessoas ndo ddo a devidaimportancia adoenca que elatem. Entéo, nos
temos como dificuldades: auséncia de artigos que falam sobre a doenca, poucos ensinamentos has facul dades com relagdo
aisso, e ha necessidade de um protocol o de atendimento.

A Rafa recebe acompanhamento da Dra. Carolina e, logo na primeira consulta, ela ja passou esse protocolo. O que que
significa esse pratocolo? O que é que tem que ser feito quando a Rafagla tem uma situagdo de necessidade. Entdo, a Rafa
comegou a vomitar, fomos ao hospital, cheguel 1& com o protocolo e falei assim: "Doutor, tem que seguir esse protocolo
aqui. Elatem que fazer esse exame de sangue, ela tem que fazer esse soro nesse sentido...", enfim, tudo o que deve ser
feito naquele primeiro atendimento.

O que que acontece? A maioria das pessoas ndo tém acesso a esse protocolo de atendimento. Eles ndo tém. S0 poucas
as pessoas que tém acesso a isso. Entdo, quando a gente verifica as familias, no interior da Bahia, de Minas, eles ficam
totalmente perdidos. Os médicos ficam absolutamente perdidos.

Uma realidade que a gente verifica também, que eu ja sofri enquanto mae da Rafa, € que, mesmo tendo o protocolo, os
meédicos descumprem o que esta escrito no protocolo. Ja passei por situagdes assim.

Ent&o, eu brinco que a gente deve ter uma triplice capacidade numainternacdo. A gente tem que ser mée: dar o carinho;
agente tem que ser médica: tentar orientar no sentido de ter uma conduta; e a gente tem que ser vigia, porque a gente tem
gue vigiar para ver se 0 médico esta fazendo a conduta certa, para ver se esta sendo feito tudo de forma correta.

Outradificuldade é com relacdo ao elevado custo para controlar adoenca. H4 0 exame genético que aDra. Carolinafalou,
gue é um exame particular de custo alto; a biopsia de figado, que normalmente € pedida para a maioria, s que é mais
invasivo; e aimportancia do diagndéstico certo, parafazer o tratamento correto.

Outra dificuldade nossa € a rotina desgastante. Como a Dra. Carolina falou, temos que controlar a alimentacdo deles a
cadatrés horas, sejade diaou de noite, seja sabado, domingo, feriado... 1 sso implicauma privagdo de sono tanto dafamilia
quanto da crianca. E uma ansiedade que a gente vive 24 horas no dia, para saber se aquela pessoa esta com a glicemia
boa e saber se ela ndo esta tendo algum dano com relagéo aisso.

Para se ter uma nocao, essa é umadietada Rafa, logo que agente chegou até a Dra. Carolina, quando elatinha seis meses
de idade. Se vocés verificarem, sdo 15 horérios diferentes em que nés temos que controlar a alimentagdo dela. Entéo,
durante 15 vezes ao dia, pelo menos, eu preciso estar manipulando-a de alguma forma, para que ela ndo caia em uma
hipoglicemia. Ent8o, ai vocés podem ter um pouquinho da dimensdo de como é desgastante essa rotina. Realmente, ela
€ muito desgastante.

Isso aqui eu até salvel, foi em dezembro de 2017. A Rafa estava com uns nove meses. Cada pontinho azul desses € 0 meu
despertador que tocava, para eu ver se a Rafa estava bem. Ent&o, olhem isso. Eu até me emociono, porque é muito dificil.
Esse é um controle muito dificil. As pessoas ndo tém dimensao de como é essa jornada que a gente tem.

Ent&o, outra dificuldade sdo os elevados custos. Precisamos de um leite especia a base de soja; o amido de milho em
grande quantidade, como a Dra. Carolina havia dito, que € alimento mas ndo é visto como medicacdo. Para algumas
pessoas, ele realmente se torna de elevado custo, apesar de ser barato se vocé comprar uma caixinha, mas quando vocé
usa em grande quantidade néo é.

Para que haja um bom controle, a gente precisafazer o controle de glicemia, que é por meio das tiras de glicemia.

Suponhamos que nés fizéssemos o controle a cada trés horas. quantas tiras de glicemia nés precisariamos por dia? Cada
caixinhade glicemia, da qualidade que é boa, custa uma média de R$100. Porque ainda hé essa questdo: as vezes, agente
até consegue pelo Governo algumas tiras, mas ndo sdo da que tem qualidade boa.

Fazendo um paralelo com relagdo aimunidade, hoje hd o Filgrastim, por exemplo, que € uma medicagdo para aumentar
aimunidade, a qual também hé dificuldades de acesso; ou as vezes as licitagdes verificam, concedem a medicacdo que
ndo é a que seriarealmente correta, a que seria realmente boa.

Com relacdo a situacdo do Brasil, eu verifico assim: dentro do meu mundo, do mundo que a gente vive, dentro de grupos
de glicogenose, a situacdo é muito diferente. Em Brasilia, que é onde eu moro, a gente tem até uma situagdo relativamente
favoravel. A gente consegue ter acesso a muitas coisas, mas a gente ndo vé essa situagcdo quando vai para o interior
de Minas, na Bahia, enfim, no Norte... Digo isso porque a gente se comunica muito com as familias, entéo a gente vé
realmente a diferenca. E esses tratamentos, a observacéo desses tratamentos de forma correta vai dar uma consequéncia
benéficalano final.
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Outra dificuldade que a gente verifica muito com relagdo as pessoas que tém glicogenose € a recusa alimentar. Minha
filha hoje tem dois anos e oito meses, e uma batalha que eu enfrento hoje é essa recusa aimentar. Ela ndo tem muita
aceitacdo com relagdo a alimentos, ndo sei se é porque... Provavelmente é porque a gente teve uma supressao da fase oral
dela: quando era 0 momento de ela estar comendo, a gente estava pensando em dar vida para ela. Entdo, na verdade, o
nosso foco acabou sendo outro.

A gente tem uma carénciaimensa de profissionais que sejam habilitados paratratar de recusa alimentar. |sso € uma coisa
gue eu verifico muito aqui em Brasilia. Eu jafui para Sao Paulo, jafui para diversos lugares para tentar um tratamento
bom paraaminhafilha, e realmente agente tem muitacarénciacom relagdo aisso. E, quando se encontra, € um tratamento
caro e relativamente longo, estressante.

Ainda com relacdo a algumas dificuldades, eu vou fazer um paralelo com relacdo a minha situagdo, para citar a auséncia
de beneficios para as mées trabal hadoras ou familiares.

Na época em que eu tive a Rafa, eu era servidorado TRF, entdo eu tive um amparo muito bom 1a e consegui ficar com a
minhafilhaaté ela completar um ano de idade. Eu consegui extensdo |4 no meu trabalho, consegui me afastar para cuidar
dela, eeuvejo queisso foi extremamenteimportante. Se ndo tivessem me dado esse tempo, eu ndo teriavoltado ao mercado
de trabalho. Ent8o, foi importante eu ter esse apoio. E, quando vocé faz um paralelo com o pessoa que é, de repente,
empregado, ndo ha essa preocupacdo. Entéo, eu acho que essa € uma coisa importante também, que deve ser observada.

Entdo, a conclusdo que eu fago é no sentido de dar atengado, de que se devem estabel ecer politicas plblicas voltadas para
essas doengas raras, para trazer uma qualidade de vida para os pacientes, trazer uma qualidade de vida paraas familias. E
€ extremamente importante o estabel ecimento de protocol os de atendimento, para que haja uma uniformidade de atencdo
aessas doengas. E € preciso chamar a atengéo da sociedade para as dificuldades que as familias enfrentam, que sdo muito
grandes.

Eu concluo agui, mostrando algumas fotinhos de algumas criangas que me mandaram, paradizer quevaleapena. A minha
filha € aquela que esta com um porquinho ali.

O SR. PRESIDENTE (Flavio Arns. Bloco Parlamentar Senado Independente/REDE - PR. Fora do microfone.) - Qual
éasua?
A SRA.DANILA VIEIRA ROCHA MANTOVANI - E aquela que esta ali com o porquinho, a Rafaela. (Pausa.)

Entdo, essas sdo algumas criangas com cujas méaes eu tenho contato. A gente tem esse contato, e s80 criangas que estéo
fazendo um tratamento legal e estéo tendo um desenvolvimento legal.

Essaaqui € aminhafilha
Ha como botar o video?

O SR. PRESIDENTE (Flavio Arns. Bloco Parlamentar Senado Independente/REDE - PR. Fora do microfone.) - Sim.
(Pausa.)

A SRA. DANILA VIEIRA ROCHA MANTOVANI - Estad sem o audio! (Pausa.)

Tem o &udio?

Tem o &udio? Néo estd?
(Intervencgéo fora do microfone.)

A SRA. DANILA VIEIRA ROCHA MANTOVANI - Como é que faz aqui? (Pausa.)
(Procede-se a exibicéo de video.)

A SRA. DANILA VIEIRA ROCHA MANTOVANI - Eu concluo aqui deixando essaimagem da minha filha.

E concluo dizendo que tudo vale a pena, apesar de ser uma rotina desgastante, um mundo diferente do de outras maes,
de outras familias; vale a pena todas as vezes em que eu vejo esse sorriso, que eu chego a casa e esta elala pulando em
cima de mim, querendo saber como foi o meu dia.

Boatarde. (Palmas.)

O SR. PRESIDENTE (Flavio Arns. Bloco Parlamentar Senado Independente/REDE - PR) - Viu, Danila? Muito
interessante e importante. E a gente vé que o papel damée, dafamilia é fundamental. Temos que gjudar as familias todas.
Como vocé colocou, que as familias das pessoas com glicogenoses sgjam apoiadas. Mas tudo isso que vocé e a Dra.

9/19



Reunido de: 05/11/2019 Notas Taquigréficas - Comissdes SENADO FEDERAL

Carolina colocaram € o que a gente quer: vamos colocar 0 que é necessario ter na legislagdo, porque o aimento, nesse
caso, € amedicagdo, ndo é o alimento; é alimento e medicacdo, como jafoi colocado.

Entdo, a gente deve fazer um documento - por Ultimo, vai falar o Renato - para o proprio Ministério da Salide ser
orientado. Mandamos isso, fazemos um documento. O Aires estd aqui, a Ivanilde também. Vamos colocar isso num
papel, como um documento desta audiéncia publica para nos articularmos com o Ministério da Salde, porque eles vao
retribuir multiplicadamente durante a vida: vao ter uma vida normal, v&o ter menos gasto de hospital, de internacéo, véo
trabalhar, quer dizer, vao gerar imposto, renda, independéncia. E a pesquisa continuano sentido de se achar outras formas
de atendimento.

Muito bem! Passamos, em seguida, a palavra ao Leandro...
Mas, parabéns, viu? Parabéns! Fique firme! Tem que ficar firme e dizer para os outros: "Vamos em frente também"'.
Leandro Rodrigues Pereira, membro fundador da Associacéo Brasileira de Glicogenoses Hepéticas e Musculares.

O SR. LEANDRO RODRIGUES PEREIRA (Para expor.) - Boatarde atodos.

Agradeco-lhe o convite, Senador Flavio Arns, para participar desta importante audiéncia para todos os pacientes com
glicogenose, paratodas as familias.

Cumprimento aDra. Carolina, que € umadas maiores especialistas do mundo no tema. Cumprimento todaa M esatambém.
Cumprimento todos que est&o nos escutando e todos os membros da Abglico (Associacdo Brasileira de Glicogenose).

Venho trazer um pouco danossafala, que é absolutamente alinhada ao que aDra. Carolinatrouxeja, que a Danilatambém
apresentou parands. Ent&o, aglicogenose, sim, € umadoencaque exige umavidano relégio. Elaexige detodo paciente, de
todas as familias, de todo circulo familiar umavidano rel6égio, com consumo de amido e aferindo suaglicemia. Elaexige
também uma necessidade de uma dieta extremamente restrita, com proibic&o de ingestéo de leite, proibicdo de ingestéo
de aglcar e de frutas também. Ent&o, é algo bem dificil de se conviver.

Mas a gente entende que, ainda que com suas restricdes, com o tratamento adequado, a vida do paciente com glicogenose
pode e deve ser plena. Ent8o, a gente tem conhecimento ai de pacientes com glicogenose que levam vida quase que
normal. Pacientes que se formam, que estdo absolutamente inseridos no mercado de trabalho, estdo contribuindo para
0 crescimento, pelo menos para busca o retorno do crescimento do nosso Pais, que é tdo necessario, pacientes que sdo
médicos, dentistas, advogados, enfim, tantos outros que estdo ai para poder fazer o Pais voltar a crescer. Por outro lado,
ha outros pacientes que ndo relinem essa condicdo, que estdo dentro dos hospitais praticamente avidainteira, porque ndo
conseguem ter um tratamento minimamente adequado, pacientes sequelados e outros que vao a éhito também.

Isso € um retrato de um Pais com poucos especialistas no tema; é um retrato de um Pais que tem uma inexisténcia de
protocol o para atendimento desses pacientes no SUS; retrato de um Pais que ndo possui hospitais preparados para receber
os pacientes; do baixo investimento em pesquisa; de tratamentos que ndo possuem 0 apoio, 0 subsidio necessé&rio do
Governo. 1sso, no fim das contas, num Pais com tamanha desigual dade social, em que a base da pirdmide é de pacientes
gue tém pouco acesso a recursos financeiros e até a tratamento médico e ao préprio conhecimento resulta em umagrande
ainda quantidade de 6bitos e pacientes ainda com sequel as graves, sequel asimportantes. Tenho certeza de que os senhores
ai que acompanham toda essa questdo das doencas raras sabem que isso € um quadro que é comum a outras doengas
também e em que a gente precisa avancar.

Entdo, dentro desse contexto de que € possivel e é necessario ter uma vida plena para os pacientes com glicogenose, em
outubro de 2017, um grupo de familias e de pacientes com glicogenose se uniram para poder formar a Abglico, que tem
como objetivo representar os pacientes com glicogenose. E o objetivo maior € o de trazer um tratamento adequado para
esses pacientes. Entdo, agente se juntou, reunindo esforgos no sentido de mudar esse cenario. A gente precisamudar esse
cendrio. A gente tem perdido ainda pacientes jovens com glicogenose. 1sso ndo pode acontecer! Nessa semana agora,
houve um 6bito de um paciente com glicogenose, uma crianca faleceu por glicogenose no Brasil. E a gente esta fazendo
0 nosso melhor para mudar essa realidade.

Entdo, a Abglico é uma associagdo sem fins lucrativos. Ela tem o objetivo dar suporte e direcionamento ao correto
tratamento da doenca. Nossa missdo maior € levar informago aos pacientes, familiares e profissionais de salide. E uma
doencarara, e amaior parte dos médicos do Pais pouco ou nada conhecem sobre a doenca também. Entdo, disseminar
0 conhecimento é a nossa grande missao.

A sede da nossa associagéo fica no Rio Grande do Sul. A gente tentou trazer a sede da associagdo para 0 mais préximo
possivel que a gente podia do principa centro que tem atendido os pacientes com glicogenose, que fica no Rio Grande
do Sul. Entdo, uma das razfes de ter essa sede |4 no Estado também era de facilitar essa interagdo ai com o centro do
Hospital das Clinicas de Porto Alegre.
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Hoje nds temos um cadastro total de 112 pacientes. Esse nimero precisa ser atualizado. Por conta desse 6bito que houve,
esse nimero ndo esta atual. Entdo, 111 pacientes a gente tem. A divisdo entre sexo € pouco relevante, entdo é umadivisao
equilibrada em sexo masculino e sexo feminino. E a maior parte dos pacientes hoje vive na Regido Sudeste: 60%, pelo
menos dos que a gente tem conhecimento. Esse € um cadastro da associagao, um cadastro recente. E, do que a gente tem
conhecimento, 60% esta na Regi&o Sudeste, mas existem pacientes com glicogenose em todas as regies do Pais.

A glicogenose mais frequente no nosso cadastro, o que coincide com os estudos mundiais também, € a glicogenose tipo
1, no subtipos a e b. Entéo, essa é a mais frequente entre os associados. Esta trazendo, quando se somam la e 1b, quase
80% dos cadastros que a gente tem hoje.

Aqui, junto com a equipe de Porto Alegre, agente assumiu o desafio de fazer um congresso internacional de glicogenose
no Pais. Esse congresso é 0 5° Congresso Mundial sobre o tema. E a gente esta tendo esse privilégio, agente conseguiu se
organizar com campanhas para arrecadar 0s recursos necessarios, para fazer, com o apoio de toda sociedade... E provével
gue alguns dos senhores ja tenham recebido essa campanha nas midias sociais. Nés arrecadamos 0s recursos necessari os
e estamos organizando aguele que vai ser 0 maior congresso da histéria do mundo de glicogenose. E ele vai ser no Brasil
na semana que vem. Como a Dra. Carolinajatrouxe, a gente tem especialistas do mundo inteiro, os maiores especialistas
do mundo estaréo no NOSSO CoNGresso.

Conseguimostambém... Umadificul dade grande eralevar os pacientes parao congresso. Entdo, com anossacampanha, a
gente conseguiu arrecadar osfundos necessarios parapoder levar os pacientesmais carentes. A nossaassoci agdo conseguiu
esse recurso e estamos fazendo o nosso melhor, para que todos tenham acesso ao conhecimento, ao melhor tratamento
e tenham uma vida plena.

A gente tem trabalhado em grandes pilares, com pacientes, familiares, médicos e especialistas, hospitais e universidades e
também com aindustria farmacéutica. Queremos conectar as institui¢des e temos um objetivo grande que é ter um grande
centro de pesquisa e de tratamento especiaizado em glicogenose. Para isso, € fundamental o apoio do Poder Publico.
S30 necessérias verbas para pesquisa, s8o necessérias verbas para manutencdo no centro de tratamento especializado, €
necessario viabilizar que os pacientes consigam chegar a esses centros de tratamento.

Moramos em um pais continental, e 0s recursos necessarios para o deslocamento de um paciente, por exemplo, do Pard
até o Rio Grande do Sul, ndo s8o peguenos. A gente precisa do apoio para poder fazer com que isso aconteca. Damesma
forma, a gente est4 falando de uma doenca rara e ndo faz o menor sentido haver centros de tratamento em todo o Pais.
Isso seria desperdicio de dinheiro pablico. Ent&o, a gente precisa de poucos centros de tratamento, mas que os pacientes
detodo o Pais consigam ter acesso a eles.

Nesse sentido, eu trago aqui para 0s senhores que € muito importante agente fazer umadiscussdo rel evante, Renato, sobre
aPortaria 199, de 2014, a portariaministerial. A portariatraz as diretrizes para a atencéo integral as pessoas com doengas
raras. E justamente disto que a gente precisa: atencio integral para os pacientes com glicogenose. Um exemplo que trago,
Renato, € que, no Distrito Federal, os pacientes com glicogenose ndo conseguem retirar tiras para glicemia nos postos de
salde, porque, pararetirar umatira paraglicemianos postos de sallde, a pessoa precisa estar inscritano Hiperdia. Elesndo
tém diabetes, mas precisam das tiras. Entdo, a gente precisa superar esses obstacul os. Precisamos superar os obstaculos e
propiciar aos pacientes com glicogenose o acesso, de fato, integral as suas necessidades.

A Portaria 199, de 2014, traz que compete ao Ministério da Salide estabel ecer, através de Protocolos Clinicos e Diretrizes
Terapéuticas, que sdo os PCDTSs, as recomendactes de cuidado para tratamento de doencgas raras, incluida nelas a
glicogenose.

Ent8o, a gente precisa aqui, de forma muito objetiva, desenvolver um PCDT para que as tecnologias necessdrias, que
s80 poucas e de custo ndo t&o elevado para o sistema de salde... Se para um individuo que ganha um saldrio minimo
isso € muito alto, talvez para o Sistema Unico de Salide sgjam valores muito pequenos. E nés necessitamos do apoio do
Ministério da Salde para, defato, termosimplementado um PCDT paraas glicogenoses e que as necessi dades terapéuticas
de uso dos pacientes sejam incorporadas pela Conitec.

Renato, a gente conta com a sua sensibilidade, com o seu apoio, para a gente poder avancar nesse tema.

Qual é anossa prioridade? Qual € a prioridade da Abglico em relacdo ao tema?

A Abglico entende, como prioridade nimero um, o estabelecimento de um PCDT para o tema, para a glicogenose;
investimentos em pesquisas e capacitacdo profissional - como a Dra. Carolinatrouxe aqui, o diagnéstico da glicogenose
ndo é caro, ndo é tdo complexo, mas é preciso conhecimento. Se a gente ndo tiver conhecimento sobre a doenca
disseminado no Palis, criancas vao continuar morrendo, o Pais vai continuar deixando de ter pessoas que podem ser
produtivas, que podem trazer avanco para o nosso Pais e passar ater pessoas que vao ser dependentes do sistema de salide.
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NOs ndo queremos mais criancas sequel adas; nos queremos criangas capazes, adultos que sejam produtivos. Esse € 0 nosso
objetivo; e nds precisamos de politicas plblicas politica para apoiar as familias com glicogenose.

Foi um grande avango o projeto delei deiniciativado Senador Romario aprovado e que trouxe apossi bilidade aos pacientes
com deficiéncias e doengas raras possam ter redugéo de horério no servigo publico, mas é preciso que isso avance também
para ainiciativa privada. As pessoas precisam ter condi¢do de cuidar das criangas. 1sso € 0 minimo necessario para as
criancas se desenvolverem de uma maneira adequada.

Ent&o, dentro desse contexto, Senador Flavio, a gente clama pelo apoio do Senado Federal para a gente seguir o sonho.
E um sonho que deixou de ser individual; hoje o sonho n&o é mais ter o meu filho com uma boa condicdo de salide.
Gracas a Deus ele tem, ele esta se desenvolvendo de forma normal, mas o sonho é maior: 0 sonho € para os pacientes de
glicogenose do Pais. E a gente conta com o apoio de todos os senhores, do Ministério da Salde, do Senado Federal, da
equipe de Porto Alegre. Enfim, a gente conta com 0 apoio dos pacientes com glicogenose para nos unirmos e podermos
alcancar esse objetivo maior.

(Soa a campainha.)

O SR. LEANDRO RODRIGUES PEREIRA - Agradeco, Senador Flavio, a oportunidade.

A Abglico esta a disposi¢ao de todos para qual quer agdo que se faga necessaria para se implementarem politicas em prol
dos pacientes com glicogenose.

Muito obrigado. (Palmas.)

O SR. PRESIDENTE (Flavio Arns. Bloco Parlamentar Senado Independente/REDE - PR) - Eu quero dizer para a
assessoria e para os presentes que o Leandro Rodrigues Pereira, além de pai e membro fundador da associag8o, reside
aqui em Brasilia também. Entéo, € bastante facilitado o aspecto de se sentar junto com o Renato e com esta Comissao
para colocarmos no papel tudo isso. Esta certo? VVocé nos ajuda também?

Parabéns pela apresentagdo, que foi muito boal Parabéns!
Passo em seguida a palavraao Dr. Anibal Gil Lopes.

Tanto se falou de qualificacdo, de formagao, de conhecimento, e o Dr. Anibal € membro da Camara Técnica de Doencas
Raras do Conselho Federal de Medicina

Com apalavrao Dr. Anibal.

O SR. ANIBAL GIL LOPES (Paraexpor.) - Em primeiro lugar, eu gostaria de agradecer o convite do Senador Flavio
Arns para que o Conselho Federal de Medicina aqui estivesse representado.

Eu acho que a sequéncia das falas é importante, porque nés, até o momento, ouvimos uma série de problemas e
dificuldades, todavia, nés temos que encontrar caminhos de solugao.

Eu gostaria de lembrar que, quando a gente olha uma doenca que gera incapacidade, que gera dependéncia, que gera
deterioracéo de salide, umadoencaem particular, as vezes a gente esquece que sao milhares de doencas semel hantes. Hoje
nos estamos tratando de uma, mas sdo pelo menos 8 mil doencgas raras - em torno disso -, e o nimero de doengas raras
s6 crescerd a medida que a capacidade diagndstica for se aprimorando.

Ao lado das doengas raras, que geram deficiéncia, dependéncia e sofrimento, acima de tudo, para a familia, gostaria de
lembrar que hainimeras outras causas de deficiéncias, que vao desde os acidentes - talvez os acidentes automobilisticos
no Pais sgam uma das coisas mais graves como geradores de mutil ages e dependéncias -, atodaa questéo do aumento da
sobrevivénciacom outras|esdes, em que asdeméncias, 0 AV Cs... Portanto, ndstemos um grande contingente de pacientes,
gue sdo muitos milhdes, que dependem de ages muito semel hantes em termos de cuidados.

Uma coisa € eu tratar de doenca, outra coisa € eu cuidar de pessoas. Gostaria de enfatizar isso, porque, se eu for pensar em
termos de salide publica, eu tenho que sempre estar tentando descobrir agdes que sgjam simples, que sejam executaveis e
gue tenham um grande impacto. Quer dizer, quais sd0 as pequenas agdes com grandesimpactos? Ent&o, acho que essas séo
perguntas... Quando a gente olha salide publica e 0 bem-estar do nosso cidad&o brasileiro, eu tenho que sair em busca de
solugdes que contemplem esses milhdes e milhdes de pessoas que vivem em situacdo de restri¢es e que ndo sdo pessoas
unicamente. Imagine um pai e uma mae, uma familia que tem que cuidar durante dez, vinte, trinta anos ou mais de uma
pessoa de qualquer idade - pode ser um recém-nascido, pode ter 90 anos de idade - com restrigdes que envolvem o seu
diainteiro, o cansaco, o sofrimento em todos os niveis.

Asvezes agente ndo considera o sofrimento emocional como uma doenca para ser tratada, mas eu acho que um dos pontos
fundamentais sdo os cuidadores. Quais sdo as agdes que nds temos para gque os cuidadores suportem esse pesadissimo
encargo - gque pode ser feito com todo o amor, e ele ndo fica menos pesado? E eu diria que, em termos de doencas
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raras, um nudmero considerével de pais abandona suas esposas diante de uma grave doenca rara, ficando a mulher com
a responsabilidade integral de todos os cuidados. 1sso € extremamente comum, quem tem prética médica sabe que isto
é talvez 50% - esse nimero sai da minha experiéncia, ndo € um dado cientifico, mas um niimero considerdvel de pais
abandona. Ou sgja, ha um ndmero expressivo de mulheres que carregam uma carga extremamente pesada.

Ha algumas coisas que eu acho que a gente poderia pensar e encaminhar. O Conselho Federal tem tentado olhar a quest&o
das doencas raras ha perspectiva de que, se eu for capaz de agrupar essas doengas por certos sintomas comuns, eu posso
mais facilmente preparar o médico na ponta para que el e desconfie da presenca de uma doenca rara. No é diagnosticar
adoenca, € saber que ele estd diante de uma criangca com uma doenga rara, que necessitarg, portanto, de uma abordagem
especializada.

Para isso, 0 Conselho Federal tem desenvolvido uma série de videos, em associagdo com a Sociedade Brasileira de
Genética Médica, genética clinica, e estamos nesse momento terminando mais uma série de videos, disponibilizados no
portal do Conselho Federal. A tentativa € de que qualquer médico possa em algum momento compreender a questdo
das doengas raras. E impossivel num curriculo de seis anos de um curso médico eu apresentar doencas. Eu apresento
mecani smos basi cos de doencas, grupos de doengas, mas eu ndo vou ter o ensino dessas 8 mil doengas no curso médico, ndo
existe tempo paraisso, éinviavel. Mas é viavel que o médico desenvolvaa percepcao da possibilidade de um diagndstico
de doencarara.

Portanto, o Conselho Federal age nessadirecéo, e acho que todas as soci edades de paci entes ligados a doencgas particul ares
de alguma forma poderiam divulgar o nosso trabalho no meio médico, porque eu ndo posso esperar que 0 medico la
conhega isso, ndo faz parte da formagéo geral do médico. E no Pais, salvo engano de minha meméria, nés ndo devemos
ter mais do que 300 médicos especializados em genética médica, genética clinica - no Pais inteiro. O Ultimo nimero
gue eu tinha era em torno de 270, 280; eu estou dizendo 300, mas ndo deve haver 300 ainda neste momento. Portanto,
incentivos educacionais.

A segunda coisa extremamente importante € que nds devemos... E muito importante sabermos quai s s30 os doentes e onde
eles estdo, ndo de uma doenca, mas de todas as doencas. E uma coisa urgentissima, Sr. Senador, que se crie um prontuério
eletrénico nacional. E alguma coisa viavel, depende de uma série de, eu diria, desejos politicos, mas € impossivel que
a gente ndo desenvolva na contemporaneidade a possibilidade de cada pessoa deste Pais ter um prontuario acessivel
onde quer que ele esteja. Se ele for atendido em uma emergéncia, ndo € um paciente desconhecido, entra-se e se tem o
prontudrio. 1sso tem vérias vantagens, todos os registros desse paciente poder&o ser acompanhados por qual quer médico
em qual quer situagéo.

Acho que seria um dos grandes avancos para a Medicina brasileira termos a vontade politica e pagarmos o custo do
desenvolvimento. O desenvolvimento ndo é um segredo. Fazer um prontuario nacional ndo € um segredo. H& prontuérios
hospitalares. A questéo € a intercomunicacdo, portanto, a adogcdo de padrdes uniformes para que haja um prontuério
nacional. Particularmente para doencas raras, isso seria de extrema utilidade, porque, tendo em vista que os sintomas e
0s tratamentos nNdo sdo usuais, a presenca disso no prontudrio supera, eu diria, em larga escala, um protocolo, porque o
protocolo a pessoa tem que conhecer. E, se esse protocolo estiver embutido no préprio prontuério do paciente, ele sera
muito mais bem tratado.

Ent&o, Sr. Senador, gostariade que aideiade um prontuério el etrénico nacional fosse realmentelevada adiante. Jasefalou
muito nisso, e ndo se tem caminhado nessa diregdo. O prontudrio nacional permitiria o cadastro nacional dos pacientes,
permitiriaumasérie... Claro, seeu tenho o prontuério, tenho formas, palavras-chave pararecuperar informagdes. Inclusive,
sem um prontuario médico eletrdnico nacional, pesquisa médica no Pais é altamente restrita. Tenho que fazer corte
encontrando pessoas, engquanto, com o prontuério nacional, eu tenho todos os pacientes, com todas as suas variavel's, todas
as suas caracteristicas.

Protocolo terapéutico. Por acaso, também sou membro da Conitec, que é o organismo que... O Ministério da Salde
promove a elaboracdo dos protocolos, a Conitec analisa e da um parecer, uma recomendacdo ao proprio Ministério para
gue esse protocol o sgjaincorporado ou ndo. A questdo dos protocolos exige que haja um grupo que suscite a discussao.
A gente ndo faz protocolos, € impossivel fazer, se ndo houver grupos de pessoas especi alizadas capazes de fazer um bom
protocol 0. Pela apresentacdo de hoje, eu entendo que had um grupo capaz de propor um protocol 0. Portanto, essas coisas
sdo muito simples, basta entrar em contato com a coordenacdo da Conitec, com o Ministério da Salide. S0 caminhos
bastante simples. As vezes, a gente se assusta com a estrutura de Governo, a gente acha que a estrutura de Governo esta
muito longe dagente, mas essa estruturade Governo, se eu conhecer, é de acesso muito facilitado. Ent&o, segundaproposta
gue eu fago no dia de hoje: que se encaminhe a criacéo, a elaboracéo de um protocolo.
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O smplesfato deter um protocolo traz resultados muito limitados. Por qué? Porque 0 médico que atende aquel e paciente,
aquela crianga, no caso, ndo conhece o protocolo. Ele ndo vai conhecer todos os protocolos. E nds temos que aumentar
a sensibilidade diagnostica, e ndo por doenga, mas por grupo de doengas. E a abordagem que o Conselho Federal tem
tomado, e talvez possa ser expandida dentro de outras associages. Temos uma necessi dade urgente de ter programas que
levem ao médico de ponta os conhecimentos minimos necessarios para desconfiar do diagndstico de uma doencarara. Se
ele desconfiar, ele encaminha. E o outro ponto.

Eu tenho mais uma questdo. Acho que eu estou ficando velho. A gente esquece as coisas. Diagndstico precoce, grandes
impactos... O Ultimo ponto que eu gostaria de tocar: hoje nds estamos formando no sistema universitério brasileiro, e nos
sistemas universitarios paralelos, que sdo os dos paises vizinhos: Paraguai, Argentina, Bolivia, um nimero imenso de
meédicos sem o minimo de qualificagdo - sem o minimo de qualificacdo. N&o é que ele ndo saiba diagnosticar doencarara.
Ele néo é capaz de passar no exame Revalida.

E diriamais: dos médicosformados no Pai's, um nimero consideravel ndo passariano nos exames minimos de qualificacao,
como, por exemplo, o0 que durante varios anos 0 Conselho Regional do Estado de S&o Paulo fez, que ndo traz nenhuma
restricdo a atividade profissional, mas revela, como um diagndstico, que nossos médicos recém-formados - sdo recém,
mas depois estardo com 10 ou 20 anos de formados -, que a qualificaco profissional esta em crise. E impossivel termos
340 escolas médicas no Pais. NGs ndo temos professores, hospitais, lugares para o seu preparo. Nos temos 60 mil alunos
matriculados nas escolas de fronteira, do lado de |4 da fronteira, mas que se preparam para voltar para o Pais. Portanto,
a questéo do Revalida € fundamental. N&o adianta eu discutir uma doenca, esperar que alguém saiba diagnosticar se eu
nao trato de um problema fundamental: formag&o de médico.

Ent&o, esses seriam os pontos, Sr. Senador, que eu acho que... Eu sou formado ha muitos anos. Minhavidafoi pesquisade
bancada em laboratério, trabalhando com mecanismos moleculares, portanto... A professora foi muito sintética, porque
os detalhes bioguimicos sdo imensos. Nés investimos muito pouco em pesquisa basica. De vez em quando, a gente
tem, eu diria, um acesso espasmddico em que eu vou dar um dinheiro para um tipo de pesguisa. Pesquisa ndo se
faz espasmodicamente. O conhecimento tem que ser adquirido, desenvolvido sem finalidades préticas, porque é nesse
momento que eu descubro aguilo que ndo se sabia que eu vou correlacioné-lo com arealidade, com a doenca, com 0 alvo
terapéutico, com o desenvolvimento terapéutico.

Ent8o, Sr. Senador, eu acho que este momento € extremamente importante, porque nods, colocando-me aqui junto, as
duas subcomissBes conseguiram reunir em torno de uma doenca a questéo do sofrimento humano, a questdo de quais séo
aquelas acBes factiveis que podem alterar esse sofrimento humano. Doenca é sofrimento. Doenca que gera incapacidade
€ sofrimento familiar, € sofrimento estendido.

E nds muitas vezes imaginamos que vamos cuidar de uma doenca. Eu tenho que cuidar do doente e de sua familia. As
vezes, ndo € o remédio o fundamental; € uma série de outras coisas, como acompanhamento, e ndo so psicoldgico. Quem
€ que pode dividir o tempo? Qual aimportancia, por exemplo, de ter uma pessoa que passe um dia por semana com o
doente para dar folga para mée, para que elapossair ao seu proprio médico, ao supermercado, aloja, pagar conta? Quer
dizer, como é que o servico publico, através de atendimento domiciliar, pode ter uma presenca substitutiva? Isso vale
mais do que muitos remédios.

Ent&o, que a gente sempre tenha um olhar para 0 bem-estar da pessoa, 0 bem-estar da pessoa no seu meio, porque as
nossas acles, as vezes a gente esquece, podem ser muito singelas. Um pequeno elevador para transferir um doente da
cama para a cadeira tem um impacto imenso. E a gente ndo desenvolve no Pais pequenos aparelhos para 0 que eu vou
chamar de manipular, mexer com o paciente.

Agradeco. Desculpe-me por ter falado além dos dez minutos.

Gostaria de colocar também a Camara Técnica de Doengas Raras como 0 espaco onde ideias podem ser trocadas com o
préprio Senado, a Camara, o Governo, o Ministério da Salide.

Obrigado. (Palmas.)

O SR. PRESIDENTE (Flavio Arns. Bloco Parlamentar Senado Independente/REDE - PR) - Muito bom em todos os
aspectos.

O SR. ANIBAL GIL LOPES (Fora do microfone.) - Encontrar solugdes.

O SR. PRESIDENTE (Flavio Arns. Bloco Parlamentar Senado | ndependente/REDE - PR) - Encontrar solugdes. E isso
mesmo.
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A gentefalamuito isto em termos de pessoa com deficiéncia, as vezes, as pessoas falam assim: da pessoa com deficiéncia
como uma dificuldade. Eu digo: ndo, pessoa com deficiéncia, familia que tem um filho com deficiéncia precisa saber, ter
a certeza de que o que ele precisa vai ser encontrado - escola, tecnologia, material. Doencga rara, a mesma coisa. Achar
solugdes, construir soluges.

NOs passamos a aplaudir depois da segunda apresentacdo, mas vamos aplaudir a Caroling, que foi a primeira, ndo €?
(Palmas.) (Risos.)

E que nds ndo estdvamos... A segunda foi a mée, depois nds continuamos. E vamos aplaudir o Renato também - n&o €,
Renato? -, porque vai trazer solucfes paratudo agora. Mas eu acho que vocé ndo deve ter essa preocupagao.

Eu acho que nés temos que ter a boa vontade, a sensibilidade do Ministério da Salde. Tendo isso, ja serd metade do
caminho andado. Junto com a federagdo, com a associagdo, com a parte médica, construir uma solugdo, quer dizer, tem
gue ser construida.

Ent&o, com a palavra o Renato Teixeira.

O SR. RENATO ALVESTEIXEIRA LIMA (Para expor.) - Gostaria de cumprimentar o nobre Senador Flavio Arns.
Nés estamos, em al gumas audiéncias aqui, juntos. E o senhor conduz sempre com muita sabedoria esta Comissao. Meus
parabéns também ao senhor.

Estou aqui hoje representando a Coordenacdo-Gera de Atencéo Especializada do Ministério da Salde, que tem como
uma das pautas as doencas raras. Jative o privilégio, como disse aqui anteriormente, de estar com o0 Senador Flavio em
outras audiéncias, falando de outras doencas também raras.

Como ja foi bem colocado, nés temos cerca de 8 mil, entre 6 mil a 8 mil doencas. E a gente sabe que nossos dados
epidemiol 6gicos hoje sobre essas doencas, até do nimero de doencas ao niimero de pacientes, ndo sdo conhecidos. Para
isso 0 Ministério da Salide lancou um edital este ano, se ndo me engano, em julho deste ano, justamente para termos
estas respostas: quantas sdo as doencas, quantos S0 0s pacientes que tém essas doengas raras aqui no Brasil, para, apartir
de um conhecimento epidemiol dgico, tracarmos novas estratégias. E preciso saber com o qué e quanto estamos lidando
aqui no nosso Pais.

Em relacdo aglicogénese, como foi bem colocado aqui pelaDra. Carolina, que nosfalou de umaformabastante sintetizada,
mas de bem f&cil entendimento, trata-se de um grupo de doencas paraas quai s real mente o diagndstico, paraguem entende,
para quem tem uma formag&o, se torna facil, mas para quem néo tem nocéo acaba se retardando o diagnéstico, levando,
como o Leandro colocou aqui, a sequelas que, as vezes, podem causar a morte.

Bem, em relacdo a Portaria 199, que foi colocada aqui, que € a portaria que trata das doengas raras no Brasil, ela foi
colocada de maneira dividida em eixos, porque, como estamos falando de varias doencas, e ndo de umadoenca Unica, foi
alocada em eixos. E s80 esses eixos que hos promovem a questdo das diretrizes para podermos juntar algumas doengas
com caracteristicas semelhantes afim de adotar as agdes necessdrias.

Ja foi colocado dentro do Ministério da Salde, discutido, que é necessaria a revisdo da portaria, que portaria tem
falhas e que se faz necessario escutar a questéo social, as associagdes, 0s que representam normal mente 0s pacientes.

Na Ultima audiéncia em gue estivemos juntos, Senador, fizemos o compromisso da formagdo de uma comissdo dentro
do Ministério da Salde com participagdo dos gestores e também da sociedade, representada por essa associagdo. E
foi plenamente atendida, vista com muita sensibilidade e boa vontade por parte dos gestores que estdo hoje dentro do
Ministério a questéo de real mente fazemos essa comissao e, junto com essa participagdo social, determinarmos umanova
portaria, naverdade, fazermos uma readaptacéo dessa Portaria 199 para que sejam atendidas as necessidades em relagéo
a essas inimeras doencas, 8 mil, vamos tratar desse nimero.

O Ministério da Salde esta bastante sensivel. Estamos la na Coordenacdo, que é a responsavel no Ministério da Salde
por atendé-los. Como o Dr. Anibal colocou, as vezes, as associacdes, 0s pacientes entendem o Ministério, a gestdo como
algo distante, mas ndo. Estamos |a disponiveis para recebé-los e para caminhamos juntos, para que os paci entes e também
os familiares sgjam atendidos, como foi colocado aqui, em diversas situacfes. Temos de tratar os doentes, mas temos de
dar condi¢des para que os familiares e 0 SUS desenvolvam esse trabalho. Na verdade, o pai, a mée, os familiares é que
estdo ali junto a quem necessita de um atendimento de uma forma especial. Trago essas palavras agui, tanto as do nosso
Secretério quanto as do nosso Diretor, no sentido de colocar o Ministério a disposi¢do. Vamos fazer com que essa nova
portaria sgja publicada de forma mais efetiva para dar esse atendimento ao Pais.

Obrigado, Senador.
Estou & disposicéo. (Palmas.)
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O SR. PRESIDENTE (Flavio Arns. Bloco Parlamentar Senado Independente/REDE - PR) - Habitualmente, de acordo
com o Regimento, a gente ndo aplaude nem vaia, porque todo mundo tem de ter a liberdade de falar aquilo que achar
importante, mas, da minha parte, foi muito interessante té-lo escutado, e é motivo de aplauso mesmo o estudo, a luta, a
luta da familia, o trabalho da familia, a organizac&o de uma federacéo, a perspectiva do Conselho Federal de Medicina
e do Ministério da Salde.

Eu comentava isso com o Leandro também, porque eu penso que ha solucBes que servem para todos. O prontuério
eletronico, por exemplo, serve paratodo mundo, tenha doenca rara ou ndo. Ai cada pessoateria... Se eu fiz os examesem
Curitiba e vou para a Bahia, se me sinto mal na Bahia, ndo preciso fazer todos os exames de novo, pois estéo todos no
prontuério, eventualmente. Esse seria um avanco interessante. Porém, ao mesmo tempo, temos que lidar com o diaadia
de um problema que existe, de uma necessidade que existe.

Por isso, eu comentava com o Leandro, que faz parte de uma federagcdo brasileira que congrega as pessoas todas,
sobre colocarmos tudo isso huma proposta, com cronologia e tudo, para conversarmos com o Ministério da Salide em
conjunto, para construimos alguma coisa factivel, boa, acessivel. Como foi colocado, muitas situagdes ndo sdo situagdes
dispendiosas, caras. Ha 0 proprio fato de ndo haver uma consulta genética ou um geneticista a disposicéo. E umasituacéo
em que ndo ha muita gente no Brasil também. Mas existe a hecessidade de haver isso.

Eu fui anotando algumas coisas. Por exemplo, quanto a alimentagao, é claro, se vocé vai ao supermercado e comprauma
caixinha de maisena, € um prego, mas, se compra 50 caixas de maisena todo més, ja fica diferente. Mas ai alguém vai
dizer: "N&o, masisso é alimento, ndo é remédio". E a gente tem de dizer: "E um alimento, mas é a mesma coisa que uma
medicacdo ou outros produtos que vém de fora'. Ha outros testes que tém de continuar também, testes com amido. E
preciso haver o protocolo também para trabalharmos nisso, a bidpsia, o diagndstico de ato custo. O que € necessario?
O que pode ser feito?

Ent&o, eu penso que uma audiéncia publica como esta serve para a sociedade continuar organizada. O maior instrumento
para a mudanca é haver uma federac&o boa, forte e atuante, haver uma &rea técnica, médica, académica que se articule,
sgja 0 Conselho, seja a Federac8o, para se articular com tudo isso. Mas a Federagdo deve saber que pode contar com o
Congresso Nacional, para, juntos, apoiarmos aquilo que for necessério. A Federago traz a necessidade para o Congresso,
€, no Congresso, todos nés temos que gjudar na construcdo de uma solucdo, que é da sociedade toda. Para o Congresso €
muito maisfacil pedir parao Ministro da Salide vir explicar, ou a Conitec ou 0 setor de doencas raras, do que a sociedade
muitas vezes conseguir isso. Mas também o que o Congresso faria sem a pesquisa que esta acontecendo |14? O que agente
faria sem o Conselho Federal de Medicina? Entdo, € a somade tudo que vai dar um bom resultado ao final.

Muito bem! Estamosindo para o final.
Eu gostaria agora de, rapidamente, conceder dois ou trés minutos para cada um.

Vou passar a palavra de novo na mesma ordem, pedindo, inclusive, para que a Dra. Carolina e o Leandro reforcem a
situacdo do Congresso na semana que vem.

Ent&o, passo a palavra, em primeiro lugar, para a Carolina, para elafazer as consideracdes finais e alguma consideracéo
amais de encaminhamento.

A SRA. CAROLINA FISCHINGER MOURA DE SOUZA (Para expor.) - Eu acho que este evento agui... Eu ja
participel de inlmeros eventos para tratar sobre doencgas raras e vejo que o nivel aqui foi extremamente elevado, com
consideragBes muito importantes, com a composi ¢&o da visdo de todas as pessoas que estdo envolvidas em toda a questéo
do cuidado dos pacientes com glicogenose.

Do meu ponto de vista, até por ja ter sido Presidente da Sociedade Brasileira de Genética Médica, tenho agumas
consideragdes afazer emrelacdo ao Ministério da Salide. A minhasugestdo jatem sido ade criar uma secretaria especifica
para tratar das doengas raras, porque, atualmente, as doencas raras estdo dentro de um contexto de condi¢des que sdo
frequentes também e que demandam bastante energia.

Quanto aquestdo do PCDT, mesmo n&o havendo uma medicag&o de alto custo vinculada, ele é extremamente importante
porgue uniformiza o cuidado do paciente em todos os niveis. Entdo, muitas vezes, o paciente ndo precisa chegar a um
centro terciario para 0 acompanhamento clinico, porque a maioria dos exames sdo exames de atencdo priméria: glicose,
acido | &tico, enzimas hepéti cas, enzimas musculares. Se pudéssemos ter acesso aum protocol o também naatencéo bésica,
isso seriaimportante. Acho que isso é factivel para um grande niimero de pacientes que precisam de cuidados mensais,
trimestrais ou a cada seis meses. Ent&o, se houvesse uma uniformizag&o do cuidado, isso seriaimportante.

Eu e a nossa equipe, junto com outros profissionais e pesquisadores do Brasil, colocamo-nos a disposi¢éo do Ministério
da Salde para colaborar nesse protocolo de diretrizes terapéuticas. Acho que ele ndo esta nem caindo de maduro, jacaiu,
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e a gente tem de dar andamento a ele. A gente acaba pensando em construir protocolo s6 quando ha uma vinculagéo de
um tratamento de ato custo, mas esse € um tratamento que prevé cuidados, e cuidados também sdo muito importantes.

Eu dou o exemplo do PCDT para a sindrome de Down, que nem é considerada uma condi¢&o rara, mas que € bastante
frequente. Eu o utilizo sempre na minha vida privada e publica, porque € um protocolo clinico muito bem elaborado que
define para 0 médico quando e quais exames ele tem de pedir e 0 que ele tem de ter como atengdo. Ent&o, acho que isso
€ muito importante.

Quanto ao estimulo da pesqguisa, volto a mencionar que precisamos de recursos financeiros para desenvolver as nossas
tecnologias e ndo depender sd de tecnologia externa. Neste momento, para o tratamento de doenca rara, a gente tem
dependido muito de tecnologia externa.

O terceiro ponto é 0 acesso dos paci entes. Os pacientes com uma condicdo como essa ndo tém como esperar nafila, porque
eles morrem. Entdo, a gente precisa definir quais sdo as prioridades de atendimento e como € que a gente vai fazer um
paciente que vem de umaregido com um cuidado mais precério chegar aum centro de atencdo. Ele ndo precisa continuar
acompanhando, mas ele precisa ser visto uma ou duas vezes em um centro de atencdo tercidria. Com um PCDT, esse
paciente poderia continuar 0 seu acompanhamento na sua regido.

Ent&o, acho que esses sdo 0s pontos que eu considero mais importantes.

Obviamente, quem puder participar do Congresso I nternacional de Glicogenose em Porto Alegre... Vai ser umahonra... A
associagdo € que esta organizando junto com um grupo de pesquisadores de Porto Alegre. E um trabalho enorme. A gente
esta trabalhando nisso ha dois anos e meio. Isso vai se concretizar. Certamente, vai ser um momento muito emaocionante.
Se alguém do Ministério da Salide pudesse participar, isso seria interessante, porque a visualizacao real dos pacientes e
das pesquisas € interessante para o ambito do conhecimento médico do Brasil.

Obrigada.

O SR. PRESIDENTE (Flavio Arns. Bloco Parlamentar Senado | ndependente/REDE - PR) - Muito bem!
Passo, em seguida, apaavraparaaDanila.

A SRA. DANILA VIEIRA ROCHA MANTOVANI (Para expor.) - Eu gostaria de agradecer a oportunidade de ter
falado aqui.

Quero pontuar realmente a importancia da atencdo com os familiares de portadores de glicogenose também. Isso é
extremamente importante, porque real mente temos uma rotinamuito, muito dificil. As vezes, agente acaba se suprimindo
em detrimento da prépria criagdo dos filhos e da gjuda a pessoa portadora de glicogenose.

Eu deixo minhamensagem final no sentido de que eu, como mée da Rafa, espero que saiaacura; €isso que agentealmeja
dagui a um tempo, se for possivel. Mas hoje nés temos que trabalhar com a vida. Entdo, temos que manter a vida dela.
E, assm como minha filha tem a oportunidade de ter uma vida saudavel hoje, eu gostaria que essa oportunidade fosse
concedida a todas as pessoas, e ndo s a mim. Eu tenho certa condicdo que me permite dar um tratamento bom para a
minhafilha. Essa ndo é arealidade de todos. Ent&o, 0 meu desgjo é que esse tratamento seja oportunizado para todas as
familias, para que, la nafrente, nGs possamos curé-las dessa doenca rara, para vivermos uma vida plena e feliz.

O SR. PRESIDENTE (Flavio Arns. Bloco Parlamentar Senado Independente/REDE - PR) - Muito bom! Parabéns
também pel os depoimentos, Danilal

Com apalavrao Leandro.

O SR. LEANDRO RODRIGUES PEREIRA (Paraexpor.) - Quero agradecer a oportunidade do debate t&o interessante
na causa da glicogenose.

Quero dizer que a Abglico estara atenta a revisdo da Portaria 199, mas, antes disso, antes dela, eu também concordo que
a gente ndo pode perder mais tempo. A gente precisa, sim, do desenvolvimento desse protocolo. Hoje, € um protocolo
certamente simples.

A pesquisa, Danila, para a cura da glicogenose estd em andamento. H4um protocolo misto nasfases 1 e 2, que esta sendo
muito bem-sucedido. Masisso aindavai levar algum tempo nessa discusséo.

O Ministério tem se preparado nessa discussdo da geracdo de valor, do valor em salde, que é algo que vira paratodas as
terapias génicas que estdo em curso e que sao, de fato, de custo muito alto para o Ministério, mas que agregam bastante
valor também e mudam a vida das pessoas.

Eu acho que ndo é este 0 momento que estamos agora ha glicogenose. A gente esta falando de acesso, talvez, a atencéo
basica, de acesso aamido de milho, de acesso atira de glicemia. S0 acessos como esses que a gente precisatrabalhar. A
gente precisa ter o minimo necessério, para fazer um paciente chegar a um centro parater o seu tratamento, que vai ser
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um tratamento simples. Elevai ter umadose de amido, ele vai ter um consumo "x" de proteina. Enfim, é nisso que agente
precisaavancar. A gente contacom o Ministério, paraque isso ndo sejatratado apenas apos arevisdo da Portaria 199, para
gue a gente, sSim, consiga avancar, para montar uma agenda de imediato, para poder construir esse protocolo, para poder
de fato implementar condicGes para que todos os paci entes com glicogenose no Pai's possuam um tratamento adequado.
E isso, entéo.

Muito obrigado atodos.

O SR. PRESIDENTE (Flavio Arns. Bloco Parlamentar Senado Independente/REDE - PR) - Agradeco também ao
Leandro Pereira, Presidente, ou melhor, fundador da Associacéo Brasileira de Glicogenose.

O SR. LEANDRO RODRIGUES PEREIRA - Sou um dos membros fundadores. O nosso Presidente é o Mauricio
Meneghel. Agradecgo a oportunidade de estar aqui também. Ele estd nos assistindo.

O SR. PRESIDENTE (Flavio Arns. Bloco Parlamentar Senado |ndependente/REDE - PR) - Meneghel ?

O SR. LEANDRO RODRIGUES PEREIRA - Meneghel.

O SR. PRESIDENTE (Flavio Arns. Bloco Parlamentar Senado |ndependente/REDE - PR) - E do Parana ou n&o?

O SR. LEANDRO RODRIGUES PEREIRA - N&o, ele é do Rio Grande do Sul, mas ndo € parente da Xuxa. (Risos.)

O SR. PRESIDENTE (Flavio Arns. Bloco Parlamentar Senado |ndependente/REDE - PR) - E que nds temos a familia
Meneghel também no Parana, particularmente no oeste do nosso Estado e também no norte pioneiro, em Bandeirantes.
N&o sai se sdo parentes da Xuxa; nunca perguntei isso a eles.

Passo apalavraao Dr. Anibal Gil Lopes.
Conte a sua relacdo com o meu tio Dom Paulo.

O SR. ANIBAL GIL LOPES (Paraexpor.) - Eu conheci 0 seu tio antes de ele ser arcebispo. Trabalhamos muito com a
questdo da aids. Trabalhamos com a Zilda também e com o Leonardo Steiner.

O SR. PRESIDENTE (Flavio Arns. Bloco Parlamentar Senado Independente/REDE - PR) - Sim, o Leonardo Steiner!
O SR. ANIBAL GIL LOPES (Paraexpor.) - Portanto, tenho uma longa trajetéria. Muito bom!

Eu gostaria de, nessa busca de pequenas agdes com grandes impactos, dizer que ha uma primeira coisa muito simples:
tem de ser demandada, alguém tem que ter demandar. Ou é a sociedade ou €... Alguém tem que demandar a construgéo de
um PDCT. O Ministério funciona a partir de demandas. Algumas sdo demandas internas; outras, amaioria, s8o demandas
externas. Entdo, o quanto antes, que se demande a constru¢do de um PDCT, indicando inclusive os recursos humanos
técnicos capazes de colaborar na sua elaboracéo. Eu acho que, se na semana que vem se fizer o pedido, comecar a se
encaminhar, é questdo de todo o procedimento de consulta piblica, elaborago, que leva em torno de um ano, mas nés
teremos um PDCT certamente submetido a Conitec e aprovado. 1sso é uma peguena agdo que pode ter uma grande
repercussao.

A segundaacdo é um pedido. Eu acho que a Sociedade Brasileira de Genética Clinicae o CFM fizemos, eu diria, um bom
esforco, de termos um conjunto de videos exatamente para alertar o médico na ponta sobre a questdo do diagndstico. Eu
acho que todas as soci edades de doengas raras poderiam se envol ver nadivulgacdo disto. Nao adiantatermos um excelente
material se ele so circulaem um meio muito restrito. Entéo, cada vez que se encontrar um médico que nunca ouviu falar,
gue se informe isso, inclusive através das publicacdes, das comunicacdes.

Eu acho que é nesse sinergismo de capacidades que agente vai encontrando solucdes que, primeiro, alimentam as nossas
esperancas; segundo, nos confortam, porgque ndo estamos sozinhos. Uma das maiores dores que pode existir € a dor do
abandono, da soliddo. Quando a gente sabe que partilha com o outro, que o outro me entende, que 0 outro € capaz de
colocar em comum o que ele tem, eu acho que esse € um dos grandes sustentacul os para que a gente supere dificuldades.

Ent&o, eu proporia nestafalafinal - estou insistindo - que a gente tenha agdes concretas. E essas duas pequenas acfes eu
acho que so factiveis a curto prazo.

O SR. PRESIDENTE (Flavio Arns. Bloco Parlamentar Senado Independente/REDE - PR) - Sem dlvida alguma.
Obrigado, Dr. Anibal.

Passo a palavra ao Renato Teixeira, do Ministério da Salde.

O SR. RENATO ALVES TEIXEIRA LIMA (Para expor.) - Bem, quero novamente parabenizar. Hoje foi muito
proveitosa esta audiéncia.

18/19



Reunido de: 05/11/2019 Notas Taquigréficas - Comissdes SENADO FEDERAL

Quero enfatizar que € necesséria realmente a participagdo social, representada por especialistas ou por entidades, como a
associagdo aqui representada pelo Leandro e por familiares, representados aqui pela mée da Rafaela, com bem colocado,
para que possamos avancar.

Insisto muito na questdo da reviséo da portaria, porque existem ai 8 mil doengas raras, e a elaboragdo de 8 mil protocolos
clinicos néo étéo simples, denotaum tempo. E uma portariaem gque possamos abranger, pel o menos de forma semel hante,
e criar regulacbes para centros de referéncia ou mesmo criar centros de referéncia aqui no Brasil, para tratar algumas
dessas doencas especificas, seria umaformamais concreta de agirmos.

Estamos total mente abertos - ouviu, Leandro? - auma agendano Ministério da Salide pararecebé-los com aproposi¢éo de
colocarmos realmente em prética acfes. Eu sou cirurgi&o, sou médico cirurgido deformagéo e gosto muito de um resultado
com um perfil mais imediato. Entéo, estamos a disposi¢ao, trazendo aqui a sensibilidade e a vontade do Ministério em
resolver e dar um conforto, tratamento e um conforto para familia.

Muito obrigado.
O SR. PRESIDENTE (Flavio Arns. Bloco Parlamentar Senado | ndependente/REDE - PR) - Quero agradecer a presenca
de vocés que participaram. Muita qualidade, muita competéncia, muito comprometimento com essa causa.

A Dani€dla, que também é mae daRafa, e o Leandro, que é pai do Gustavo, sdo umamée e um pai nessaluta, apoiados agui
pelaDra. Carolina, pelo Dr. Anibal, pelo Renato, sabendo que estamos juntos nessa caminhada e juntos com o Congresso
também.

Eu querojustificar publicamente aausénciada SenadoraMaraGabrilli, que é Presidente da Subcomissdo de Doengas Raras
- esta audiéncia é em conjunto: Pessoa com Deficiéncia e Doencgas Raras -, porque ela propria estd com uma dificul dade
de salide também. Ela estd um pouco af astada, mas é uma batalhadora, sem divida alguma, nessa érea.

Eu quero, antes de encerrar os trabalhos, propor a dispensa da leitura e a aprovacéo da ata desta reuni &o.
Todos 0s que aprovam queiram permanecer como se encontram. (Pausa.)

Aprovada

A ata serd publicadano Diario do Senado Federal.

Agradeco novamente. Agradeco atodos que nos acompanharam pel os meios de comunicagdo do Senado.
Nada mais havendo a tratar, declaro errada a presente reuniao.

Obrigado.

(Iniciada as 14 horas e 44 minutos, a reunido € encerrada as 16 horas e 35 minutos.)
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