Politica Nacional de Atenc¢ao Integral
as Pessoas com Doencgas Raras no SUS

Brasilia, 16 de dezembro de 2014




Doencas raras

OMS: afeta até 65 pessoas/100 mil
individuos (1,3:2.000).

Acometem de 6% a 8% da populacao. .
Embora sejam individualmente raras, essas IS e -
doengas constituem um grupo que atinge . ISR 0
um percentual significativo da populagao, O, SO T RS iz i SR

constituindo um problema de saude
relevante.

Causas:
Genéticas (80%);
Ambientais (20%).




Doencas raras

[ Caracteristicas ]

= Diversidade de sinais e sintomas;

= Variam nao s6 de doenca para doenc¢a, mas também de pessoa para pessoa
acometida pela mesma condicao;

= Manifestacoes relativamente frequentes podem simular doengas comuns,
dificultando, assim, o seu diagnéstico (sofrimento clinico e psicossocial aos
afetados e suas familias). As doencas raras sao:

— cronicas;

— progressivas;

— degenerativas; e

— até incapacitantes, com frequéncia levando a morte.



tratamento baseado em drogas representam
uma pequena fracao das doencgas raras.

& E preciso lembrar que as doengas raras com

100

M Doencas raras trataveis
com medicamentos

m Doencas raras nao
trataveis com
medicamentos




Constatacoes

N3ao partiamos do ZERO;

InUmeras Associacoes de apoio as DR e especialistas (genéticas e nao genéticas);
Redes, TN, RAPcD;

Precisavamos de uma Politica abrangente;

Passo inicial, mas que previsse o seu desdobramento;

Politica que permitisse uma organizacao;
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Nao seria possivel organizar um cuidado abordando as doencas raras de forma individual,
devido ao grande numero de doencas.

Principal solicitagao das familias e pessoas com DR:

= Cuidado integral em todos os niveis de atencdao, com equipe multiprofissional e atuagao
interdisciplinar, possibilitando equacionar os principais problemas de saude

= Diagndstico, nao etioldgico, mas ter mais transparéncia de sua condi¢ao de saude — Direito










Evento para assinatura da Politica Nacional de

Atencao Integral as Pessoas com Doencas Raras

Portaria GM/MS n°® 199 de

30/01/2014(*) — que institui a
Politica Nacional de Atencéao Integral
as Pessoas com Doencas Raras,
aprova as Diretrizes para Atencado
Integral as Pessoas com Doencas
Raras no ambito do Sistema Unico
de Saude (SUS) e institui incentivos

financeiros de custeio.
(DOU de 12/02/2014, republicada DOU
21/05/2014)

- Portaria SCTIE/MS n® 5, de
30/01/2014 - que incorpora a

avaliacdo diagnostica, procedimentos
laboratoriais e aconselhamento genético
para doengas raras.

(DOU de 31/01/2014)



Politica Nacional de Atenc¢ao Integral

as Pessoas com Doencgas Raras

PORTARIA GM

HABILITACAO DE SERVICOS
ESPECIALIZADOS E SERVICOS DE
REFERENCIA EM DR

il

INSTITUI A POLITICA DE ATENCAO
INTEGRAL AS PESSOAS COM DOENCAS
RARAS NO AMBITO DO SISTEMA UNICO

DE SAUDE (SUS) E APROVA AS
DIRETRIZES PARA ATENCAO INTEGRAL
AS PESSOAS COM DOENCAS RARAS

CUSTEIO MENSAL AOS SERVICOS
ESPECIALIZADOS E SERVICOS DE
REFERENCIA

FINANCIAMENTO DE
PROCEDIMENTOS

PCDT




PROCEDIMENTOS

1 Focalizacao isoelétrica da transferrina

Analise de DNA pela técnica de Southern Blot

Analise de DNA por MLPA

Identificacdo de mutagdo/rearranjos por PCR, PCR sensivel a metilagdo, qPCR e qPCR sensivel a metilagdo
FISH em metafase ou nucleo interfasico, por doenga

Identificagao de Alteragao Cromossomica Submicroscopica por Array-CGH

Identificagao de mutagao por sequenciamento por amplicon até 500 pares de bases
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Identificagcao de glicosaminoglicanos urinarios por cromatografia em camada delgada, eletroforese e
dosagem quantitativa

9 Identificagao de oligossacarideos e sialossacarideos por cromatografia (camada delgada)

10 Dosagem quantitativa de carnitina, perfil de acilcarnitinas

11 Dosagem quantitativa de aminoacidos

12 Dosagem quantitativa de acidos organicos

13 Ensaios enzimaticos no plasma e leucdcitos para diagndstico de erros inatos do metabolismo
14 Ensaios enzimaticos em eritrocitos para diagnostico de erros inatos do metabolismo

15 Ensaios enzimaticos em tecido cultivado para diagndstico de erros inatos do metabolismo

16 Aconselhamento genético



Politica Nacional de Ateng¢ao Integral

as Pessoas com Doencgas Raras

A politica esta organizada na forma de 2 eixos estruturantes, que permitem
classificar as doencas raras de acordo com suas caracteristicas comuns, com a
finalidade de maximizar os beneficios aos usuarios.

Eixos estruturantes

EIXO | - Doencas Raras
de origem genética

LB RElED 3: Erros Inatos
Congénitas e 2: Deficiéncia do 1: DR infecciosas 2: DR 3:DR 4: Outras DR

Manifestagao Intelectual Metabolismo inflamatdrias autoimunes de Origem NGs
Tardia



EIXO |
A - ANOMALIAS CONGENITAS OU
MANIFESTACAO TARDIA

CcODIGO DO ) CcODIGO DOS
PROCEDIMENTO DESCRICAO DO PROCEDIMENTOS
PRINCIPAL PROCEDIMENTO SECUNDARIOS DESCRICAO DOS PROCEDIMENTOS SECUNDARIOS
PRINCIPAL

02.02.10.005-7 Focalizagdo isoelétrica da transferrina

02.02.10.006-5 Anélise de DNA pela técnica de Southern Blot

02.02.10.007-3 Anélise de DNA por MLPA

Avaliacdo para 02.02.10.008-1 Identificagdo de mutagdo ou rearranjos por PCR, PCR sensivel a metilagao,
diagndstico de doencas gPCR e gPCR sensivel a metilagdo

03.0101.019-6 raras - Eixo | - anomalias
congénitas ou de 02.02.10.009-0 FISH em metafase ou nucleo interfasico, por doenga

manifestagcdo tardia  02.02.10.010-3
Identificacdo de Alteragdo Cromossdmica Submicroscépica por Array-CGH

Identificagdo de mutagdo por sequenciamento por amplicon até 500 pares

02.02.10.011-1 de bases




EIXO |
B — DEFICIENCIA INTELECTUAL

CcODIGO DO ~ CODIGO DOS
PROCEDIMENTO DESCR'CAOPﬁﬁ“Z:‘&CLED'MENTO PROCEDIMENTOS DESCRICAO DOS PROCEDIMENTOS SECUNDARIOS

PRINCIPAL SECUNDARIOS

Identificagcdo de glicosaminoglicanos urinarios por cromatografia em

Ralgee e camada delgada, eletroforese e dosagem quantitativa

Identificagdo de oligossacarideos e sialossacarideos por cromatografia
(camada delgada)

02.02.10.005-7 Focalizagao isoelétrica da transferrina

02.02.10.014-6 Dosagem quantitativa de carnitinas, perfil de acilcarnitinas

Dosagem quantitativa de aminoacidos para diagndstico de erros inatos
do metabolismo

02.02.10.013-8

02.02.10.015-4

Avaliacdo para diagndstico de 02.02.10.016-2 Dosagem quantitativa de 4cidos organicos para diagnéstico de erros
WEREROERG PN doencas raras - Eixo Il - deficiéncia inatos do metabolismo
intelectual 02.02.10.006-3 Anadlise de DNA pela técnica de Southern Blot
02.02.10.007-3 Anadlise de DNA por MLPA

Identificacdo de mutacdo ou rearranjos por PCR, PCR sensivel a

R metilacdo, qPCR e gPCR sensivel a metilagdo

02.02.10.009-0 FISH em metafase ou nucleo interfasico, por doenga

Identificagdo de Alteragdao Cromossdmica Submicroscépica por Array-
CGH

Identificagdo de mutagao por sequenciamento por amplicon até 500
pares de bases

02.02.10.010-3

02.02.10.011-1




EIXO |
C — ERRO INATO DO METABOLISMO

CODIGO DO DESCRICAO DO CODIGO DOS
PROCEDIMENTO PROCEDIMENTO PROCEDIMENTOS
PRINCIPAL PRINCIPAL SECUNDARIOS

DESCRICAO DOS PROCEDIMENTOS SECUNDARIOS

02.02.05.007-6
02.02.10.012-0

02.02.10.013-8

02.02.10.005-7
02.02.10.014-6

02.02.10.015-4

Avaliacdo para 02.02.10.016-2
diagndstico de doengas
raras - Eixo lll —erros 02.02.10.017-0
inatos do metabolismo
02.02.10.018-9

03.01.01.021-8

02.02.10.019-7
02.02.10.007-3
02.02.10.008-1

02.02.10.010-3

02.02.10.011-1

Identificacdo de glicidios urindrios por cromatografia (camada delgada)

Identificagcdo de glicosaminoglicanos urinarios por cromatografia em camada
delgada, eletroforese e dosagem quantitativa

Identificacdo de oligossacarideos e sialossacarideos por cromatografia
(camada delgada)

Focalizagao isoelétrica da transferrina

Dosagem quantitativa de carnitinas, perfil de acilcarnitinas

Dosagem quantitativa de aminoacidos para diagndstico de erros inatos do
metabolismo

Dosagem quantitativa de adcidos organicos para diagnéstico de erros inatos
do metabolismo

Ensaios enzimaticos no plasma, leucécitos e tecidos para diagndstico de
erros inatos do metabolismo

Ensaios enzimaticos em eritrdcitos para diagndstico de erros inatos do
metabolismo

Ensaios enzimaticos em tecido cultivado para diagndstico de erros inatos do
metabolismo

Anélise de DNA por MLPA

Identificagdo de mutagao ou rearranjos por PCR, PCR sensivel a metilagao,
gPCR e gPCR sensivel a metilagdo

Identificacdo de Alteragdo Cromossdmica Submicroscépica por Array-CGH

Identificagdo de mutagdo por sequenciamento por amplicon até 500 pares
de bases



Politica Nacional de Atenc¢ao Integral
as Pessoas com Doencgas Raras

PROPOSTA

Serao abrangidos neste programa todas as esferas de atencdo, desde a suspeita e

1 confirmacdo de caso, passando pelo tratamento geral e especifico, até a orientacao dos
familiares e o aconselhamento genético;

2  Prevé aintegralidade do cuidado na RAS (AB e AE);

3  Exames diagndsticos ———> laboratérios de referéncia;

Incorporacao de medicamentos e férmulas nutricionais pela CONITEC e constantes dos
4 Pprotocolos Clinicos e Diretrizes Terapéuticas para os cuidados das pessoas com doencas
raras, de acordo com pactuacao tripartite no ambito da assisténcia farmacéutica.




Politica Nacional de Ateng¢ao Integral

as Pessoas com Doencgas Raras

Esta organizada no formato de Rede e com abrangéncia transversal com as
demais redes tematicas prioritarias, em especial a Rede de Atencao as Pessoas

5 com Doencas Cronicas, Rede de Atencao a Pessoa com Deficiéncia, Rede de
Urgéncia e Emergéncia, Rede de Atencao Psicossocial, Rede Cegonha e
Triagem Neonatal.

Tem como objetivo reduzir a mortalidade, bem como contribuir para a
reducao da morbidade das manifestacoes secundarias e a melhoria da

6 qualidade de vida das pessoas, por meio de acdes de reducao de
incapacidade, promocao, deteccao precoce, tratamento oportuno e cuidados
suportivos, habilitacao e reabilitacao, de forma oportuna, para as pessoas
com doencas raras.




Politica Nacional de Ateng¢ao Integral

as Pessoas com Doencgas Raras

N30 tem trat ; Habilitagdo/
ac;.em ratamen ° Reabilitagao;
"_‘I_e tlcame? (:jso Atencgdo Basica;
) ; - ra;lr:enNO e Atencdo
Portas de entrada . « reabiiitacao, Especializada; etc
- Atencgao Basica Servu;_os.de SR - Tratamento de suporte P !
~ Especializada e
- Atengao .
. Servigos de
Especializada; T
Referéncia
- Rede Cegonha; . L -
- RAPS: - Diagnostico Medicamento
_CER: étc Tem tratamento fornecido de acordo
’ medicamentoso com o Componente

- Elaboragao de PCDT da Assisténcia
pela CONITEC Farmacéutica

Painel de especialistas
para formulagao de
uma lista de PCDT a
serem elaborados




Politica Nacional de Atenc¢ao Integral
as Pessoas com Doencas Raras

Funcoes dos Servicos Especializados e Servicos de Referéncia em DR:

1. Acolher a demanda de cuidado e investigacao em casos suspeitos ou confirmados
de pessoas com DR;

Ofertar consulta especializada multiprofissional as pessoas com DR;

Tratamento de suporte e complementar local ou referenciado;

Matriciamento dos demais pontos de atencao da RAS;

Coordenacao do cuidado em DR;

Ser a referéncia para solicitacdao de exames diagndsticos em DR na RAS;

L o T

Ofertar o AG, quando indicado.



= Pesquisa em Doencas Raras (Chamada CNPg/MS/SCTIE/DECIT N@

35/2014

Acoes de 2014

= Resultado publicado no site do CNPq

RESULTADOS

Busea:

X

[ XML ¥ imprimir

Chamada CNPg/MS/SCTIE/DECIT N° 35/2014 - Pesquisas sobre

Doencas Raras

Programa Especial de Cooperacao com o Ministério da Saide - COSAU

NOME CANDIDATO NOME INSTITUICAO

Alberto Jose da Sitva Duarte

Faculdade de Medicina da Universidade de S3o Paulo

Roberto Giugliani

Universidade Federal do Rio Grande do Sul

Maria Luiza Petzl-Erler

Universidade Federal do Parana

Marcos Mogusira Eberlin

Universidade Estadual de Campinas

José Luiz de Lima Filha

Universidade Federal d2 Pernambuca

Juan Clinton Llerena Junior

Fundagio Oswakdo Cruz

Guilherme Baldo

Universidade Federal do Rio Grande do Sul

Angelina Xavier Acosta

Universidade Federal da Bahia

Antonio Condino Neto

Universidade da 530 Paulo

Sergio Costa Oliveira

Universidade Federal de Minas Gerais

Patricia Fernanda Schuck

Universidade do Extremo Sul Catarinense

Patricia Ashton Pralla

Hospital de Clinicas de Porto Alegre

Joao Ricardo Mendes de Oliveira

Universidade Federal de Pernambuco

Maria Isabal d= Marass Pinta

Universidade Federal de 530 Pauls

Niels Olsen Saraiva Camara

Departamento de Imundlogia




Acoes de 2014

= Telessaude em Doencas Raras;

Curso Online de Formacao de Teleconsultores

Obijetivo: qualificar os teleconsultores dos Nucleos de Telessaude do Brasil
a orientar os profissionais de saude da Atencao Basica sobre as Doencas
Raras, bem como os procedimentos de encaminhamento destes pacientes
aos servicos especializados em caso de necessidade.

Foram 22 alunos dos estados: PR, SC, RS, GO, BA, PE e AM.
Periodo: Outubro a dezembro



Acoes de 2014

= Painel de especialistas (Maio/2014) — Elaboracdo de lista de
doencas priorizadas para elaboracao de PCDT
= QOrganizado pela CONITEC
= Participaram 60 especialistas em doencas raras
= Foi elaborada uma lista de priorizacao de doencas para elaboracao de PCDT

= Consulta publica n? 20/2014 — Solicitacdo de proposta de
priorizacao do elenco de doencas raras para elaboracao de PCDT
= Relatdrio em fase de finalizacao.



Perspectivas

Implantacao e implementacao da Politica
Habilitacao de servicos especializados e de referéncia

Elaboracao de indicadores de gestao e assistencial para o

monitoramento da Politica.

Promover divulgacao e informacao em Doencas Raras

= Participacdao em audiéncias publicas, congressos e eventos com

participacao de especialistas e associacoes.

= Visitas técnicas para organizacao da Rede.



Perspectivas

= Elaboracao de PCDT

= Serao elaborados 12 PCDT em 2015
= Contemplarao 19 grupos de doencas

* Formacao em Aconselhamento Genético (PROADI)

= Biomédicos, bidlogos e médicos do SUS

"= Levantamento de Laboratorios e elaboracao de

parametros de qualidade.



Melhorar sua vida, nosso compromisso



