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ATA DA 462 REUNIAO, EXTRAORDINARIA, DA COMISSAO DE ASSUNTOS SOCIAIS DA 32 SESSAO
LEGISLATIVA ORDINARIA DA 572 LEGISLATURA, REALIZADA EM 03 DE OUTUBRO DE 2025, SEXTA-
FEIRA, NO SENADO FEDERAL, ANEXO II, ALA SENADOR ALEXANDRE COSTA, PLENARIO N° 9.

As dez horas e quatorze minutos do dia trés de outubro de dois mil e vinte e cinco, no Anexo Il
Ala Senador Alexandre Costa, Plenario n° 9, sob a Presidéncia da Senadora Jussara Lima, reldne-
se a Comissao de Assuntos Sociais. Deixam de comparecer os Senadores Marcelo Castro, Eduardo
Braga, Efraim Filho, Jayme Campos, Professora Dorinha Seabra, Plinio Valério, Mara Gaburilli,
Zenaide Maia, Sérgio Petecdo, Flavio Arns, Dra. Euddcia, Wellington Fagundes, Romario, Wilder
Morais, Paulo Paim, Humberto Costa, Ana Paula Lobato, Laércio Oliveira, Dr. Hiran e Damares
Alves. Havendo nimero regimental, a reunido é aberta. Passa-se a apreciacao da pauta: Audiéncia
Publica Interativa, atendendo aos requerimento REQ 78/2025 - CAS, de autoria Senadora Jussara
Lima (PSD/PI). Finalidade: Instruir o Projeto de Lei n° 3669, de 2023, que “institui o més de
outubro como o Més de Conscientizagdo da Sindrome de Rett”. Participantes: Lauda Santos,
Vice-Presidente da Federacao Brasileira das Associacdes de Doencas Raras - FEBRARARAS;
Antonette El Husny, Vice-Presidente da Sociedade Brasileira de Genética Médica e Gendmica -
SBGM,; Fernando Regla Vargas, Diretor do Comité Cientifico da Associacdo Brasileira de Sindrome
de Rett/Abre-te; Natan Monsores de Sa, Coordenador-Geral de Doencas Raras da Secretaria de
Atencao Especializada a Saude do Ministério da Saude; Leticia Sampaio, Médica do Instituto da
Crianca e do Adolescente do Hospital das Clinicas da Faculdade de Medicina da Universidade de
Sdo Paulo - HCFMUSP; Témis Maria Félix, Chefe do Servico de Genética Médica do Hospital de
Clinicas de Porto Alegre - HCPA; Fernando Freitas, Presidente da Associacdo dos Servidores da
Justica do DF - ASSEJUS; Denise Marinho Trindade, Presidente da Associacao Brasileira de
Sindrome de Rett -Abre-te; Simone Barros de Oliveira; Jaqueline Zeferino; e Lidianne Bezerra
Martins de Souza. Resultado: Realizada. Nada mais havendo a tratar, encerra-se a reuniao as
onze horas e cinquenta e trés minutos. Apds aprovacao, a presente Ata sera assinada pela Senhora
Presidente e publicada no Diario do Senado Federal, juntamente com a integra das notas
taquigraficas.

Senadora Jussara Lima
Presidente Eventual da Comissdo de Assuntos Sociais
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Esta reunido esta disponivel em audio e video no link abaixo:
http://www12.senado.leg.br/multimidia/eventos/2025/10/03

A SRA. PRESIDENTE (Jussara Lima. Bloco Parlamentar da Resisténcia Democratica/PSD - Pl.
Fala da Presidéncia.) - Bom dia.

Havendo numero regimental, declaro aberta a 462 Reuniao, Extraordinaria, da Comisséo de
Assuntos Sociais da 32 Sessao Legislativa Ordinaria da 572 Legislatura.

A presente reunido atende ao Requerimento n° 78, de 2025, da CAS, de minha autoria, para
a realizacao de audiéncia publica destinada a instruir o Projeto de Lei n°® 3.669, de 2023, que
institui o més de outubro como Més de Conscientizagcédo da Sindrome de Rett.

Informo que a audiéncia tem a cobertura da TV Senado, da Agéncia Senado, do Jornal do
Senado, da Radio Senado e contara com os servigos de interatividade com o cidadéo, Ouvidoria,
através do telefone 0800 0612211, e e-Cidadania, por meio do portal
www.senado.leg.br/ecidadania, que transmitird ao vivo a presente reunido e possibilitarda o

recebimento de perguntas e comentarios aos expositores via internet. (Pausa.)

Convido a fazer parte da mesa: o Sr. Fernando Regla Vargas, Diretor do Comité Cientifico
da Associagao Brasileira de Sindrome de Rett (Abre-te), e a Sra. Lauda Santos, Vice-Presidente da
Federacao Brasileira das Associagdes de Doencas Raras (Febrararas). (Pausa.)

Os outros convidados estéo por videoconferéncia: Leticia Sampaio, Médica do Instituto da
Crianca e do Adolescente do Hospital das Clinicas da Faculdade de Medicina da Universidade de
Sao Paulo; Témis Maria Félix, Chefe do Servigco de Genética Médica do Hospital de Clinicas de
Porto Alegre; Antonette, Vice-Presidente da Sociedade Brasileira de Genética Médica e Genémica;
e Natan Monsores de S&, Coordenador-Geral de Doencas Raras da Secretaria de Atencéo
Especializada a Saude do Ministério da Saude. (Pausa.)
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Convido também o Sr. Fernando Freitas, Presidente da Associagéo dos Servidores da Justica
Federal e do MP. (Pausa.)

Convido também a Sra. Jaqueline Zeferino para fazer parte da mesa. (Pausa.)

Passo a palavra ao Sr. Fernando Regla Vargas, Diretor do Comité Cientifico da Associagéo
Brasileira de Sindrome de Rett.

A SRA. FERNANDO REGLA VARGAS (Para expor.) — Alg, alé. Vocés me escutam? Perfeito.
Bom dia a todas, a todos, a todes.

Meu nome é Fernando Regla Vargas e vou fazer uma autodescrigdo sumaria: eu sou um
homem branco, estatura mediana, cabelo curto e éculos, estou com uma camisa branca e uma
calga azul. Eu sou médico, tenho formagdo em Pediatria e em Genética Médica e atuo
principalmente em Genética Médica desde 1989. Eu sou Pesquisador Titular em Saude Publica do
Instituto Oswaldo Cruz, da Fundacdo Oswaldo Cruz, Professor de Genética Médica da
Universidade Federal do Estado do Rio de Janeiro e — é uma honra - fago parte, como Diretor
Cientifico, da Associagéo Brasileira de Sindrome de Rett.

Muito mais importante que a minha filiagéo profissional aqui, o motivo que me traz a esta
Casa hoje ¢ a sindrome de Rett, aqui representada pela Associagao Brasileira de Sindrome de Rett,
na pessoa da Presidente, a Sra. Denise Marinho Trindade, que esté aqui, e também da Sra. Simone
Barros, que estéd aqui também, mae de uma pessoa com sindrome de Rett e patrocinadora inicial
da submissao do Projeto de Lei 3.669, de 2023, que cria o Més de Conscientizagdo da Sindrome
de Rett no Brasil, que estd em discussao nesta Casa no dia de hoje.

A sindrome de Rett é um disturbio do desenvolvimento com impacto devastador, que afeta
quase todos os aspectos da vida de uma pessoa, ai incluida a capacidade de falar, a capacidade
de andar, a capacidade de comer e até mesmo de respirar.

Rapidamente sobre a histéria, essa doenga foi descrita originalmente por um médico
austriaco, que se chamava Andreas Rett, em meados da década de 60, através da observagéo de
duas meninas que tinham um quadro muito tipico. O Dr. Rett publicou essas observagdes em uma
revista de pediatria de lingua alem4, e, por esse motivo, a doenga permaneceu praticamente
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desconhecida da comunidade académica mundial até meados da década de 80, quando uma
equipe de médicos suecos identificou varias pacientes do sexo feminino com essa doenga na
Suécia e na Noruega. A partir dai, o reconhecimento dessa doenga pela comunidade médica - a
gente pode avaliar - € razoavelmente recente, porque foi ai que ela passou a ser conhecida.

Desde entédo, um numero crescente de casos de sindrome de Rett tem sido identificado. Eu,
pessoalmente, tenho acompanhado pacientes com sindrome de Rett desde o comego da década
de 90, e, ao longo das ultimas décadas, eu tive a oportunidade de atender um numero crescente
de pessoas e de testemunhar mais e mais pessoas com sindrome de Rett que foram identificadas
no Brasil. Acompanhei a identificagdo do gene causador da doenca, que foi no final dos anos 90,
0 que possibilitou, entendendo a causa, entender os mecanismos do desenvolvimento da doenga
e principalmente o desenvolvimento de pesquisas voltadas para o tratamento dessa doenga, que
é tdo impactante.

A doenga acomete majoritariamente meninas. Em mais de 90% dos casos, ela acomete o
sexo feminino, sé que os homens também podem ter sindrome de Rett, e, nos homens, no sexo

masculino, a doenga ¢é frequentemente mais grave e mais precoce.

Também é importante salientar que é uma doenga que acomete qualquer grupo racial ou
étnico que — pode apresentar sindrome de Rett —, ou seja, a incidéncia, a prevaléncia dessa doencga
€ uniforme em diferentes populagoes.

Os sintomas costumam iniciar entre 6 e 18 meses, quando os pais comegam a perceber que
os filhos perdem marcos, etapas do desenvolvimento e habilidades ja adquiridas, como, por
exemplo: abanar, mandar beijo, segurar uma colher. Logo depois desse periodo inicial de
regressao, aparecem outros sintomas muito tipicos, que sao a perda de habilidades motoras que
a crianga ja tinha; a perda do uso voluntario, do uso propositado das méos; a perda de habilidades
linguisticas, da linguagem e de comunicagao; e aparecem movimentos repetitivos, que a gente
chama de estereotipias, principalmente nas maos.

Além disso, ao longo da infancia e da vida adulta, essas pessoas sdo acometidas de outros
problemas que sdo muito frequentes, como epilepsia, disturbios de degluticdo, disturbios da

respiracéo, disturbios do sono, problemas ésseos, como osteoporose, como escoliose, que séo
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muito frequentes nessas pessoas. Dito isso, é importante a gente deixar claro que cada pessoa
com sindrome de Rett € uma pessoa e cada quadro é um quadro.

Em funcéo dessa histéria, porque a histéria da evolugdo da doenga é muito tipica, da forma
classica da doenga, a sindrome de Rett é considerada um diagnéstico clinico, ou seja, o
diagnéstico envolve a avaliagdo por um médico, que vai observar os sintomas precoces de
alteragdes no desenvolvimento da infancia com base em critérios que ja existem, que ja séo
definidos por especialistas, e por testes genéticos que vao confirmar essa condigdo. E muito,
muito, muito importante o diagnéstico precoce; fazer esse diagndstico cedo na vida é muito
importante para poder oferecer tratamento e suporte eficazes. Entao, o diagnéstico precoce é
muito importante. Infelizmente o que acontece é que pessoas com sindrome de Rett
frequentemente recebem diagnésticos que sédo incorretos ou que sdo muito tardios, porque nos
estagios iniciais a doenga compartilha outros sintomas, com outros quadros, por exemplo:
autismo, paralisia cerebral, epilepsia. Entdo, tem muitas meninas e pacientes diagnosticados

erroneamente, equivocadamente, ou sem diagnéstico.

Atualmente, estima-se que essa doenga ocorre em mais ou menos 1 a cada 10 mil
nascimentos. Estima-se que mais ou menos 9 mil pessoas com sindrome de Rett vivem hoje nos
Estados Unidos. Se a gente usar essa mesma taxa de prevaléncia, pressupondo que a frequéncia
da doenca é igual em diferentes populagoes, é possivel estimar que a cada trés a cinco dias nasce
uma crianga com sindrome de Rett no Brasil. E também é possivel estimar que, no Brasil, devem
existir mais ou menos 6 mil pessoas com sindrome de Rett, que vivem com sindrome de Rett, e,
muito importante, muitas delas ainda sem diagndstico, o que implica que estdao sem a devida
atengéo, sem a possibilidade de acesso aos cuidados necessarios.

Com relagéo a sobrevida, é muito importante a gente salientar uma coisa: a sobrevida das
pessoas com sindrome de Rett pode ser bastante preservada. Salvo doengas ou complicagdes,
individuos com sindrome de Rett podem viver até a idade adulta e além, requerem cuidados por
toda a vida. A prova disso é a presenga da Profa. Jaqueline Zeferino, que esta aqui, que é irméa da
Adriana, que é uma pessoa com sindrome de Rett, com 53 anos, que atualmente é a pessoa mais
idosa, mais velha com sindrome de Rett diagnosticada no Brasil.
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Em 1999, final da década de 90, foi estabelecida a causa da sindrome de Rett, foi identificado
O gene que causa, que é um gene que chama MECP2. Esse gene é importante para o
desenvolvimento do cérebro e para ativar ou desativar outros genes do genoma. Quando esse
gene nao funciona corretamente, ocorrem problemas na diferenciagdo dos neurénios do sistema
nervoso central, com impacto em todo o organismo. Essas mutagdes que acontecem nesse gene
sao aleatdrias. E € muito importante também a gente salientar aqui que elas ndo sao causadas
por nada que o pai ou a mae fizeram. Nao existe relagdo com algum evento anterior na gravidez,
sdo eventos aleatorios. Na grande maioria das vezes, essas mutagdes ocorrem espontaneamente,
o que faz com que ela seja genética, mas, na grande maioria das vezes, ndo é herdada, embora

seja de causa genética. Ela pode ser herdada numa pequena proporgao dos casos.

A identificagdo da causa da doenga possibilitou o desenvolvimento de modelos animais
com a doenga. E isso foi fundamental para entender os sintomas da doenga, principalmente em
modelo de camundongo. E isso possibilitou entender duas coisas que sdo fundamentais, pelo
menos no modelo animal: primeiro, os sintomas sdo reversiveis, 0 que é superimportante;
segundo, a sindrome de Rett ndo é uma doenga neurodegenerativa, ou seja, 0s neurénios nao
morrem. O que acontece é que eles ficam congelados, ficam parados no final da diferenciagéo
dos neurénios, mas eles estéao |4, quiescentes, ndo é uma doenga que degenera neurdnios. Esse
conceito tem muitas implicagdes, seja na tomada de decisdes clinicas no contexto, por exemplo,
numa UTIl ou numa intercorréncia clinica, seja no desenvolvimento de opgdes de tratamento, ou

seja, saber que os sintomas sao reversiveis e que a doenca nao é neurodegenerativa.

Rapidamente com relagdo ao tratamento, atualmente ainda ndo existe uma cura definitiva.
Existem muitas estratégias de tratamento que se concentram no controle dos sintomas, por meio
de uma abordagem que é abrangente, como a equipe multidisciplinar para melhorar a qualidade
de vida. Essa abordagem requer acesso a terapias de apoio de tratamento e acompanhamento
com vérias especialidades médicas. Atualmente, existe um tratamento aprovado pela agéncia
reguladora dos Estados Unidos e do Canad4, especifico para a sindrome de Rett, que é um
farmaco que foi desenvolvido baseado nas pesquisas em modelos animais.

Entdo, para concluir, Senadora, outubro é o Més Internacional de Conscientizagdo da
Sindrome de Rett. E um momento dedicado para compartilhar histérias, para promover a

compreens&o e, principalmente, para reunir apoio para avangos continuos na pesquisa € no
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tratamento da sindrome de Rett. Hoje € um dia muito importante para a sindrome de Rett no
Brasil porque estamos aqui reunidos, e a criagdo do Més de Conscientizagdo sobre a Sindrome
de Rett vai ser um divisor de aguas para a conscientizagdo sobre a doenga, para a difusao do
conhecimento, para melhor atengdo a saude, para a possibilidade de desenvolvimento de
pesquisa sobre essa doenga no Brasil, ou seja, sobre varios, varios aspectos. Também é um
momento para avaliar e propor estratégias para mitigar o impacto econémico e emocional para
todas as pacientes, para os familiares, para as pessoas e para os profissionais de saude envolvidos
no cuidado dessas pessoas.

Eu finalizo com o reconhecimento publico a atuagéo da Associagao Brasileira de Sindrome
de Rett (Abre-te), das maes, dos familiares, dos amigos de pessoas com sindrome de Rett, que
construiram essa associagdo, que mantém essa associagdo, que dedicaram seu tempo e seus
esforgos para melhorar o diagnéstico, melhorar a atengao a saude, a qualidade da vida das
pessoas portadoras dessa doenga que é tao impactante.

Finalmente, eu agradeco a oportunidade de estar neste pulpito para defender essa causa
que é tao importante e coloco-me a disposigao de V. Sas. para informagdes adicionais.

Muito obrigado, Senadora.

A SRA. PRESIDENTE (Jussara Lima. Bloco Parlamentar da Resisténcia Democratica/PSD - PI.
Para discursar.) - Obrigada, Dr. Fernando, pelos esclarecimentos tdo pertinentes a respeito da
doenca de Rett.

Gostaria de convidar a Sra. Denise Marinho Trindade para fazer parte aqui da mesa,
Presidente da Abre-te.

Prezados membros da mesa, autoridades aqui presentes, estimados profissionais de satide,
representantes de associagdes e, principalmente, queridas familias e pacientes que nos honram
com sua presenga, a sindrome de Rett € um disturbio neurolégico raro e complexo, com reflexos
no neurodesenvolvimento, tem base genética e afeta majoritariamente meninas. Segundo se sabe
até aqui, a sindrome de Rett inicialmente nao gera problemas cognitivos e motores. Assim, o
paciente parece ter um desenvolvimento aparentemente normal. Porém, com o tempo, ha uma

regresséo em habilidades como a fala, o uso intencional das mé&os se perde e surgem movimentos
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repetitivos, dificuldades motoras, convulsées e outros desafios que impactam profundamente a
vida dos pacientes, de seus familiares e de seus cuidadores. Ressalto que é uma causa de nés
mulheres também, porque os dados demonstram que a sindrome de Rett afeta muito mais as
meninas. De fato, raramente meninos séo diagnosticados com essa sindrome.

Nosso objetivo aqui hoje é muito claro: dar visibilidade a causa e contribuir para formar
uma rede de apoio e de conhecimento. Também se espera que seja um passo inicial para
desdobramentos legais e institucionais em prol dos pacientes e de suas familias.

Sao inumeras as frentes relativas ao tratamento da sindrome de Rett e que precisam de
investimento duradouro e de apoio institucional.

Nesse sentido, é fundamental que haja ampliagado dos estudos clinicos e académicos para
aprimorar tanto o diagndstico quanto o tratamento. Também é fundamental que haja apoio da
sociedade em geral e do Estado, para reconhecer e para lidar de forma adequada com os
pacientes e com as suas familias.

Estou certa de que as exposigoes e as discussdes de hoje vao contribuir fortemente para
alicergar a politica publica relativa a doencas tidas como raras, a fim de garantir tratamento eficaz
e humano aos pacientes, as familias e aos profissionais de satide especializados.

Muito obrigada.
Eu passo a palavra agora... (Pausa.)
Passo a palavra agora a Dra. Lauda Santos.

A SRA. LAUDA SANTOS (Para expor.) - Bom dia, Senadora. Obrigada pelo convite. Na sua
pessoa, cumprimento os demais membros da mesa.

Vou fazer a minha audiodescrigdo. Sou uma mulher branca, cabelos loiros, na altura dos
ombros. Estou usando um blazerzinho bege e uso éculos.

Bom, estou aqui representando as politicas publicas de doengas raras, uma vez que eu sou
Vice-Presidente e Cofundadora da Federagéo Brasileira das Associagées de Doencas Raras.

Vamos la. Como é que eu mudo isso aqui, gente? (Pausa.)
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Bom, vamos falar das estatisticas no Brasil, qual é o nosso cenario, contexto atual. Segundo
os dados, existem 13 milhdes de brasileiros convivendo com algum tipo de doencga rara,
abrangendo aproximadamente 8 mil doencas distintas. Aqui no Distrito Federal, considera-se,
segundo os dados estatisticos da Secretaria de Saude, que 5% da populagéo do Distrito Federal
tem alguma condigéo rara, ou seja, 140 mil pessoas.

Como ja foi dito aqui na mesa, a Rett afeta majoritariamente as meninas. Aqui tem varias
delas presentes, inclusive, a filha da Lidiane, a Larissa, € uma crianga com diagnéstico de Rett, e a
gente atua em rede aqui no Distrito Federal.

Grande parte desses pacientes enfrentam diagndstico tardio, dificuldade nos acessos de
tratamento e pouca presenga nas agendas publicas. A gente enfrenta essa dificuldade da
invisibilidade, né, gente? No caso de Rett, no Brasil, ainda ndo ha tratamento registrado na Anvisa,
nem protocolo clinico de diretrizes terapéuticas, o que é um fator complicador. E o que a gente
enfrenta? No6s enfrentamos o diagndstico tardio e a falta também de atendimento integral
especializado, porque, quando a gente fala de doenga rara, a gente precisa de um atendimento,
de um acolhimento nos hospitais com varios profissionais de saude; nao adianta s6 o médico
fechar o diagnéstico, precisa de muito mais. E a grande maioria também tem home care, nao &,
Lidi? Entdo a gente sabe as dificuldades. A baixa capacitagdo de profissionais de satde para
identificar os sintomas, os sinais e os sintomas da sindrome de Rett, a falta de visibilidade das
doengas raras nas prioridades governamentais... E isso, gente, nos torna bastante invisiveis, espero
que mude, urgentemente, essa visao com relagédo as doengas raras.

Quais sao as propostas prioritarias de politicas publicas com evidéncias? A gente preconiza
que precisa ter evidéncia nas doengas raras. Entao, vamos la.

Sobre o fortalecimento na politica nacional de doencas raras, eu vou colocar duas coisas: a
evidéncia e quais sdo os passos. A evidéncia é que paises com politicas nacionais estruturadas
apresentam maior diagnéstico precoce e qualidade de vida para os pacientes. E quais sdo os
passos?

A ampliagao dos centros de referéncia, a integragdo multiprofissional e a base nacional do
banco de dados epidemiolégicos. A gente ndao tem um banco de dados, entdo a gente néao sabe
dizer qual é o quantitativo de pacientes com sindrome de Rett.
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Capacitagédo continua de profissionais de saude. Qual ¢ a evidéncia? Treinamento continuo
€ melhor para a detecgao precoce e manejo adequado, porque, uma vez que esses profissionais
de saude passarem por constantes treinamentos, com certeza eles vao atender com melhor
qualidade os pacientes que procuram a rede de atendimento. E quais sdo essas agdes? Cursos de
atualizagoes e protocolos clinicos para as doengas raras. A gente ja propds uma capacitagéo para
os profissionais de saude aqui do Distrito Federal, e a gente estava... A nossa esperancga era que
essa capacitagéo de profissionais do Sistema Unico de Saude aqui do Distrito Federal reverberasse
por outros estados, que o Brasil tornasse isso uma politica nacional, que seria, para a gente, o pais
de Alice, o mundo de Alice, seria perfeito para nés, o mundo ideal.

Falando de incentivos fiscais e regulatérios para medicamentos 6rfaos, a gente ja sabe que
ha dificuldade de ter o tratamento, de ter esse direito garantido para o paciente, e a gente precisa
ter a evidéncia — de novo: a evidéncia. Exclusividade de mercado, créditos fiscais e redugéo de
taxas aceleram o desenvolvimento ao acesso. A proposta: adogdo de modelos regulamentares
semelhantes aos Estados Unidos e a Unido Europeia, com incentivos especificos para a pesquisa
e produgéo.

Programas de apoio psicossocial e inclusdo sédo extremamente importantes, porque, a partir
do diagnéstico, a gente precisa desse apoio psicossocial e também de inclusédo. A gente tem esse
enfrentamento com as doengas raras, porque muitas delas sao excludentes, entao, a gente precisa
que se pense de uma forma inclusiva. Quais séo as evidéncias? O apoio integral, incluindo
aspectos sociais e psicolégicos, aumenta o bem-estar do paciente e dos familiares, porque néao
adoece sé o paciente, ndo é sé ele que tem o diagndstico; toda a familia faz parte desse cenario.
Entao, a gente precisa pensar que a familia bem-assistida com certeza vai conseguir melhor
atender o seu ente querido que tem o diagnéstico.

A gente precisa muito, gente, e isso é evidente, ter o estimulo a pesquisa cientifica. Por qué?
Porque a parceria publico-privado e o financiamento publico aumentam a inovagéo das terapias
para as doencas raras. De novo, a gente continua um pouco na invisibilidade e na falta dessas
garantias.

O que nds queremos aqui propor as Exceléncias, aos Exmos. Parlamentares? Mobilizagao
para fortalecer a legislagao e garantir um orcamento adequado. A gente nao vé os Parlamentares
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falando assim: "Nés vamos ter uma reserva de Orgamento para atender as doengas raras". Como
a gente nao tem a mobilizagéo dentro...

Eu falo isso, gente, porque eu acompanho dia a dia as demandas dentro do Ministério da
Saude e nao vejo... Por exemplo, agora tem o Programa Agora Tem Especialistas, os doentes raros
nao estdo incluidos no programa, por incrivel que parega. E a gente ja solicitou uma audiéncia
para fazer esta proposigdo para o Ministério da Saude: a inclusdo dos pacientes raros no
programa Agora Tem Especialistas, porque nés precisamos de especialistas, né?

Priorizar debates e audiéncias publicas que incluam a voz do paciente. A gente precisa que
o paciente faga parte disto aqui, desta composi¢cdo da mesa, que ele fale por ele. Quando tem
essa condigéo de falar, que ele tenha voz na mesa de debates sobre a garantia de direitos para
esses pacientes.

Apoiar a legislagdo que facilita os medicamentos 6rfaos e amplia o acesso ao diagndstico e
tratamento. E a gente fala de novo aqui: a sindrome de Rett ndo tem tratamento; entao, se tem
uma alternativa que € 6rfa, a gente precisa ter essa garantia para o paciente.

Agradeco aqui e nos colocamos a disposigéo para um diadlogo, lembrando que o futuro das
politicas publicas para as doengas raras depende da atuagdo conjunta de Parlamentares,
pacientes e especialistas. Hoje nés contamos aqui com o Dr. Fernando... Acho que s&o dois
Fernandos, né? Nés temos uma dupla de Fernandos aqui, que estdo aqui representando a parte
dos especialistas, um na érea juridica e o outro na area médica. Estamos abertos a colaborar para
avangar na garantia dos direitos, acesso e qualidade de vida.

Pensem nisso, e vamos fazer uma politica que realmente nos contemple. Vamos sair da
invisibilidade. Hoje nés tivemos aqui... Infelizmente, Senadora, a gente fala que aqui é a Casa do
Povo, e lamentavelmente a Lidiane, que é da Abre-te aqui do Distrito Federal, com quem a gente
trabalha em rede - de novo -, teve dificuldade de acessar o Senado com um material informativo
que é de extrema importancia: um banner para identificar que aqui é a plenédria, que esta
acontecendo um debate da sindrome de Rett; cartaz. Gente, qual é o impedimento disso? Todas
as vezes em que noés estivemos aqui no Senado Federal, em outras audiéncias publicas, a gente
nao teve essa restricdo. O Guilherme trouxe a revista que fala sobre as politicas de saude dentro

do Distrito Federal e foi barrado; queriam segurar as revistas. Estamos com um material
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informativo aqui dentro numa caixa de descarte na entrada do Senado Federal. Isso me entristece
muito, porque isso — de novo, gente — nos torna invisiveis. Entao, a gente precisa ter voz.

E isso é importante a gente falar aqui, Senadora, porque isso ndo chega até a senhora. E o
nosso papel é esse. A gente esta fazendo politica publica, e a gente faz isso com muita ética, sabe?
Com muita transparéncia. E esse papel que a gente, que o terceiro setor desenvolve, ndo é s6 no
Distrito Federal, é no Brasil inteiro, € um trabalho perfeito. Entdo, sugiro rever quais sdo as
proibigcdes dentro desta Casa que nos impedem de reverberar, de mostrar nossa voz.

Obrigada.

A SRA. PRESIDENTE (Jussara Lima. Bloco Parlamentar da Resisténcia Democratica/PSD - Pl)
- Obrigada, Dra. Lauda Santos, pelos seus esclarecimentos a respeito dessa doenga, que passa a
fazer parte de doengas raras.

E eu quero me comprometer aqui a marcar uma audiéncia |4 no Ministério da Saude.
Inclusive, amanha eu vou estar com o Ministro Alexandre Padilha, 14 no meu Estado do Piaui, e
vou pessoalmente conversar com ele sobre esse assunto. E, logo depois, eu entro em contato
com a senhora.

A SRA. LAUDA SANTOS - Eu quero, inclusive, Senadora, propor a senhora, vendo tudo
isso, de a gente escrever um projeto de lei — que, depois, se a senhora me permitir, eu gostaria de
deixar com a senhora — minutado por nés pacientes, por nés associagoes, ta?

A SRA. PRESIDENTE (Jussara Lima. Bloco Parlamentar da Resisténcia Democratica/PSD - PI)
- Tudo bem, com o maior prazer.

Com relacao a entrada de banners e de propagandas, realmente ndo é permitido aqui no
Senado, mas quando se faz uma solicitagédo prévia, ai, sim, a gente permite aqui, o pessoal aqui
da Comissao da o o.k. para que dé entrada. Eu acredito que vocé nao pediu, ndo? Nao foi vocé?
Quem foi?

ORADORA NAO IDENTIFICADA (Fora do microfone) - Nao foi informado que ha

necessidade, porque em outros momentos, a gente ja trouxe e entrou.
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A SRA. PRESIDENTE (Jussara Lima. Bloco Parlamentar da Resisténcia Democratica/PSD - PI)
- Foi, ndo é? Mas é por conta de tudo que ja aconteceu, do 8 de janeiro e outras coisas mais. E
preciso também preservar a vida de muitas pessoas. Claro que ndo é o caso de vocés, entendeu?
Mas da préxima vez, com certeza, vai dar tudo certo, estd bom? E sé marcar previamente e dizer
que vai trazer o material que a gente permite, estda bom?

Entdo eu quero passar a palavra agora para a Dra. Leticia Sampaio, que estd por
videoconferéncia. Ela é médica do Instituto da Crianca e do Adolescente do Hospital das Clinicas
da Faculdade de Medicina da Universidade de Séao Paulo.

Com a palavra a Dra. Leticia Sampaio.

A SRA. LETICIA SAMPAIO (Para expor. Por videoconferéncia.) - Obrigada. Acho que vocés
estao me escutando, nao é?

Vou fazer uma breve descrigdo. Sou uma pessoa branca, de cabelos claros, estou usando
um bléizer branco e uma camisa marrom.

Prezada Senadora, Sras. e Srs. Parlamentares e demais participantes desta audiéncia, é uma
honra para mim representar aqui o Instituto da Crianga e do Adolescente da Faculdade de
Medicina da Universidade de Sao Paulo nesta audiéncia publica que discute o Projeto de Lei 3.669,
de 2023, que propéde instituir o més de outubro como Més de Conscientizagdo da Sindrome de
Rett.

Eu sou neurologista infantil e epileptologista também. Eu nao vou falar sobre a doenga da
sindrome de Rett, que é uma doenca rara, de que o Dr. Fernando e os demais ja falaram muito
bem. Mas o que eu tenho para falar, brevemente, é que, no Instituto da Crianga, nds
acompanhamos de perto familias que convivem com essa realidade. E vemos diariamente a
importéancia de se ter uma rede estruturada de atengéo, desde o diagnéstico precoce, passando
pelo acesso as terapias de reabilitagdo, controle das crises epilépticas, apoio nutricional e
psicolédgico e também, muito importante, o acolhimento as familias, que sdo as verdadeiras
protagonistas no cuidado dessas criangas que vao se tornar adultos, nao é?

Eu acho que a criagdo de um més de conscientizagdo, como propde esse projeto, é muito
importante, € uma estratégia para dar visibilidade para a sindrome de Rett, ampliar o
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conhecimento da populagdo - porque eu acho que isso acaba trazendo também o diagnéstico
precoce, estimular a formagao dos profissionais de saude, fomentar as pesquisas cientificas e
favorecer a formulagao de politicas publicas que possam melhorar o acesso ao diagnéstico, ao
tratamento e ao acompanhamento dessas criangas com a sindrome de Rett.

A gente v&, com base na experiéncia internacional, que essas campanhas sédo ferramentas
poderosas que podem fortalecer as redes de apoio, reduzir o estigma, e, sobretudo, impulsionar
0s avangos cientificos e terapéuticos. Entéo, acho que, no caso da sindrome de Rett, que é uma
doenga rara, isso é um chamado urgente.

A gente sabe, como ja foi falado aqui, que nao dispomos de cura, mas tem pesquisas
promissoras em andamento que podem vir a ajudar a mudar o curso dessa doenga no futuro.
Entdo, nos, do Instituto da Crianga do Hospital das Clinicas, damos todo o nosso apoio a
aprovagédo desse projeto. E que a gente possa participar da condugdo de protocolos de
tratamento que possam ajudar os pacientes com a sindrome de Rett, dando maior visibilidade e
também esperanca para as familias.

Muito obrigada.
Era isso o que eu tinha para falar para vocés e estou aqui a disposigdo também.

A SRA. PRESIDENTE (Jussara Lima. Bloco Parlamentar da Resisténcia Democratica/PSD - Pl)
- Obrigada, Dra. Leticia, por todo esse apoio. Por ser essa médica tdao conceituada. Os nossos
agradecimentos.

Vou passar também agora a palavra para a Dra. Témis Maria Félix, que também esta por

videoconferéncia.
Com a palavra a Dra. Témis...
A SRA. TEMIS MARIA FELIX (Por videoconferéncia.) - Bom dia a todos.

A SRA. PRESIDENTE (Jussara Lima. Bloco Parlamentar da Resisténcia Democratica/PSD - Pl)

— Sé um minutinho.

... Chefe do Servigo de Genética Médica do Hospital de Clinicas de Porto Alegre.
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Com a palavra, Dra. Témis.

A SRA. TEMIS MARIA FELIX (Para expor. Por videoconferéncia.) - Bom dia. Obrigada,
Senadora Jussara Lima.

Eu vou fazer minha audiodescricédo: eu sou uma mulher branca, de cabelos acinzentados.
Eu estou vestindo uma camisa azul-claro, uso éculos avermelhados e estou com fone de ouvido
na cabeca. Eu estou aqui em Porto Alegre e estou representando, entéo, o Hospital de Clinicas
de Porto Alegre. Atualmente eu sou Chefe do Servigo de Genética Médica, e o Hospital de Clinicas
de Porto Alegre é um dos servigos de referéncia em doengas raras, habilitado pelo Ministério da
Saude desde 2016.

Eu cumprimento a Senadora, cumprimento também os demais membros da mesa, em
especial o Dr. Natan Monsores, Coordenador-Geral de Doengas Raras do Ministério da Saude.

Eu gostaria de iniciar... Eu acho que o Dr. Fernando, meu colega Fernando Vargas facilitou
bastante a nossa fala, j& descrevendo, falando sobre a sindrome de Rett, sobre a histéria da
sindrome de Rett, sua descrigdo, suas manifestagdes clinicas e o quanto essa condigdo, na
realidade, afeta o desenvolvimento infantil e o desenvolvimento dessas pessoas que apresentam
sindrome de Rett. Essa condicdo é devastadora, muitas vezes, por uma questdo de
comprometimento neurolégico importante, com crises convulsivas, as vezes de dificil controle,

como a Dra. Leticia acabou de salientar, e ela exige, muitas vezes, um diagnéstico precoce.

Hoje nés sabemos que a sindrome de Rett muitas vezes nao tem o diagnéstico precoce pela
falta de reconhecimento dos sinais e sintomas precocemente.

Entdo, um Projeto de Lei como este, o 3.669, que institui outubro como o Més de
Conscientizagdo da Sindrome de Rett, vai trazer uma maior visibilidade sobre a sindrome de Rett,
podendo proporcionar maior educagéo aos profissionais de saude e também aqueles outros
profissionais que atuam em equipes multidisciplinares no atendimento desses individuos com
sindrome de Rett.

Nés sabemos que o diagnéstico precoce é fundamental porque vai contribuir com um
melhor manejo dessa condigdo que hoje ndo tem... Existem muitas pesquisas em relagao a

sindrome de Rett, mas sabemos que é uma condicdo que nao tem cura. Existe, como o Dr.
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Fernando falou, um medicamento que ja estd aprovado nos Estados Unidos e no Canad3,
entretanto, aqui no Brasil, nés ndo temos ainda nenhum medicamento, mas existem muitas
pesquisas que estdo em andamento sobre a sindrome de Rett. Nos precisamos, realmente, fazer
o reconhecimento precoce, um atendimento multidisciplinar desses individuos, o manejo
adequado dos sinais e sintomas, um grande manejo multidisciplinar desses pacientes, para dar
melhor qualidade de vida a esses individuos e suas familias.

Entao, eu o parabenizo pela proposta deste Projeto 3.669, para que nés tenhamos um més
de conscientizagdo. Que nds possamos trabalhar ndo sé em outubro, mas também ao longo do
ano, para obtermos uma conscientizagdo maior sobre a sindrome de Rett e, assim, a gente consiga
fazer diagnostico precoce e manejo adequado para que esses pacientes e suas familias tenham
melhor qualidade de vida.

Muito obrigada.

A SRA. PRESIDENTE (Jussara Lima. Bloco Parlamentar da Resisténcia Democratica/PSD - Pl)
- Muito obrigada, Dra. Témis, por todos os seus esclarecimentos.

Passo a palavra agora ao Dr. Fernando Freitas, Presidente da Associagao dos Servidores da
Justica do Distrito Federal.

Com a palavra, Dr. Fernando.

O SR. FERNANDO FREITAS (Para expor.) - Bom dia a todos e a todas. Bom dia, Senadora
Jussara, na pessoa de quem cumprimento todas as autoridades da mesa e as autoridades
presentes, bem como os servidores da Casa e o povo que nos assiste.

A audiéncia de hoje, para nés, € um marco, Senadora Jussara. Quis o destino que a senhora
estivesse na Presidéncia desta audiéncia, sendo sociéloga, ou seja, um olhar mais humano, ligado
a antropologia, e também sendo a primeira Vereadora eleita em sua cidade, uma mulher
Vereadora, a primeira mulher Vereadora eleita na cidade de Fronteiras, Piaui. Esse fato é
importante porque a gente busca marcos, marcos principalmente de mudancas positivas.

A Associagao dos Servidores da Justiga integra todos os servidores do Judiciario da Uniao
aqui no Distrito Federal e do Ministério Publico. Quando eu e o Alan, que é o nosso Coordenador
do Nucleo de Inclusdo, assumimos a nossa associagdo, Senadora, nés nos deparamos com
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inumeros pedidos de servidores que nédo tinham - olha, eu estou falando de servidores publicos
na capital do pais —, que nao tinham a inclusao de sua deficiéncia ou a de seus filhos. Aqui cito o
exemplo da Aline - trabalhei com a Aline no Férum de Taguatinga —, que tem a Carolzinha, e a
Aline trouxe a demanda para nés. E ai eu quero me dirigir aos presidentes de associagoes: é
importante que a gente faca uma luta para além do sofrimento solitario e da resignagao diaria
de cada mae.

Senadora, fizemos uma reunido, e o Nucleo de Inclusdao, na pessoa do Alan, fez o
levantamento: em 90% dos casos do nucleo familiar, quem abdica de sua vida prépria para cuidar
do filho com autismo, do filho ou pessoa com deficiéncia é a mae. A mae abdica da vida
profissional.

Encontramos no nosso tribunal maes que ndo assumiam fungédo de chefia porque, por
diversas vezes, tinham que se ausentar para cuidar do filho e ai essas maes ndo podiam assumir
fungéo de chefia. Uma méae, em prantos, nos disse: "N&o é que eu ndo queira exercer a minha
lideranga. Eu tenho formagéo para isso. E porque, quando eu tenho que me ausentar para a
terapia do meu filho... Quando eu tenho que lutar para que ele tenha um tratamento, eu tenho
que me ausentar do trabalho, e ai os gestores nao veem isso com bons olhos. Preferem colocar
uma pessoa que se dedique integralmente”.

O maior medo dessas maes sabe qual é, Senadora Jussara? O maior medo das mées que a
gente atende no Nucleo de Inclusao é o de falecerem, porque elas falam assim: "Olha, quando eu
falecer, quem vai cuidar do meu filho? Quem vai cuidar do meu filho?".

Portanto, a evolugdo da medicina é importante, mas ela precisa passar, Senadora, pela
evolugao da sociedade. E ai a pergunta é: por que um més de consciéncia? Consciéncia para qué?
Consciéncia para que os Parlamentares - e ai eu parabenizo a Senadora Jussara -, tragam o tema
para a Casa do povo. Consciéncia para que todos os secretarios de saude, ministros de saude e
agentes publicos da saude comecem a entender que, se a saude ndo contempla o todo, ela é
deficitaria, porque deficiente mesmo é a auséncia de politicas publicas para todos.

Nés temos no Distrito Federal 140 mil pessoas com essa sindrome. Se a rede publica de
saude ndo consegue - sdo doengas raras — dar o diagndstico precoce para que esse quadro seja
minimizado, para que os impactos sejam minimizados, nés falhamos no nosso projeto de nagéo
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insculpido na Constituigdo da Republica, que prega o bem-estar social de todos nés - de todos
nés. E é por isso que é preciso ter um més.

Nesta Casa, Senadora, recentemente se aprovou a lei da fibromialgia. Resistiram em
reconhecer a fibromialgia como deficiéncia, e esta lei, na relatoria do Senador Fabiano Contarato,
a reconheceu como tal. Ainda assim, hoje nés estamos lutando para que as pericias reconhegam
isso. E ha peritos que dizem que isso nao é doenga, que isso € um disturbio psicolégico.

A nossa luta é diaria. E cotidiana. E lutar contra a doenga, um inimigo invisivel, para o qual,
até o momento, ndo tem tratamento. Mas, sobretudo, é lutar contra o preconceito, o preconceito

que advém do desconhecimento.

E por isso que a legislagédo, Senadora, ndo pode andar descompassada com os tratamentos.
E preciso que o SUS avance, que a rede particular de saude avance, mas é preciso que o arcabougo
legislativo também avance no mesmo sentido.

Outrora, eu discutia num debate, Senadora, com um profissional da area da saude, e ele
disse assim: "Todo mundo agora quer ser reconhecido como deficiente para ter cota no concurso,
para ter passe livre no transporte". E eu disse a ele assim: "O senhor trocaria a sua saude por esse
passe livre? O senhor trocaria a saude de suas pernas, para o senhor poder andar, por esse passe
livre?". Porque eu pergunto a todos, a todas as pessoas com deficiéncia: "O que vocé faria para
ter uma vida com saude, plena, perfeita no exercicio?". E a resposta é: "Tudo". Ninguém escolheu
ter uma deficiéncia; ninguém escolheu! Se pudesse escolher, certamente todos escolheriam... Eu
nao quero acreditar que as dificuldades por que cada um passa, as agruras diarias de nao poder
fazer o exercicio da cidadania plena... Eu ndo acredito que alguém queira direito para justificar
isso. O direito é porque a gente precisa fazer uma reparagao e dar melhor condicdo de vida e
cidadania a essas pessoas! Nao é privilégio, é dar cidadania!

Por exemplo, o Alan chegou aqui hoje e o Senado, Senadora, ofertou a ele uma cadeira. O
Alan faz... Ofertou-lhe a cadeira. Tenho certeza de que a estada do Alan hoje, nesta Casa, foi muito
mais agradavel e inclusiva. E isto é o papel desta Comissao, isto é o papel das entidades: é
fomentar o debate, ¢ ndo deixar que a chama da igualdade - no principio mais amplo da
Constituicdo, que é a igualdade aos iguais e as desigualdades para os desiguais... E tratar dentro
da proporcionalidade.
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O Senado, esta Casa tem um papel de protagonismo. Enquanto a gente vé&, Senadora,
diversos pedidos do setor do agro, do setor da seguranga publica, hd uma luta silenciosa nos lares
de varias mulheres brasileiras. Essa doenga vem com uma informagéo: ela atinge mais meninas.

Eu acompanho a vida da Aline; ela trabalhou comigo. Ndo queiramos tratar esses espagos
como privilégios, mas como espagos de construgédo, de visibilidade e de direito. E o que nés
queremos a todos, a todas as maes, a todos os familiares, porque muito se fala, Doutor, da pessoa
com deficiéncia, Senadora, mas ninguém fala da familia que muda a rotina. Imaginem aqui - eu
estava lendo um artigo sobre isso — o impacto do diagnéstico da sindrome na familia. Muitos
falaram: "Meu chao caiu, minha vida acabou". Uma mae de S&o Paulo relatava que o primeiro
pensamento dela foi abandonar tudo e largar, e ela teve uma rede de apoio.

E isso, Senadora. Talvez, para além do més de outubro ser o da conscientizagao, seja esta
audiéncia o pontapé inicial para que a gente possa dizer que a gente vai lutar coletivamente. Hoje,
a gente nao luta pelo direito de uma parcela, mas nés lutamos para que essa parcela seja também
0 nosso todo na luta.

E essa a contribuigao da Assejus.

A SRA. PRESIDENTE (Jussara Lima. Bloco Parlamentar da Resisténcia Democratica/PSD - PI)
- Muito obrigada, Dr. Fernando, pelos seus esclarecimentos.

Realmente, como mulher e como mae, eu sei da importéancia de tudo isso que ja foi aqui
falado e comentado. A méae realmente é quem abdica muitas vezes de todas essas coisas. Eu,
como mae, fico me colocando também no lugar de todas vocés, maes que estdo aqui, que tém
os filhos com essas doengas raras, especialmente no tema que nés estamos aqui colocando, que
€ a sindrome de Rett.

Digo a vocés que nés estamos juntas nessa luta, vamos marcar esta audiéncia. E a gente vai
[4, ndo é, Dra. Lauda? N&o &, Denise?
(Intervencéo fora do microfone.)

A SRA. PRESIDENTE (Jussara Lima. Bloco Parlamentar da Resisténcia Democratica/PSD - Pl)
- Aqui o Dr. Fernando, os dois doutores: o Dr. Fernando Freitas e o Dr. Fernando Vargas.
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Ndés vamos la conversar com o Ministro ou com algum outro diretor do Ministério da Saude,
falar da importancia das doengas raras no nosso pais.

Passo a palavra agora para a Dra. Antonette, Vice-Presidente da Sociedade Brasileira de
Genética Médica e Gendmica. Ela esta por videoconferéncia.

Com a palavra a Dra. Antonette.
A SRA. ANTONETTE EL HUSNY (Para expor. Por videoconferéncia.) - Ola, bom dia.

Primeiro, eu queria agradecer a oportunidade, em nome da nossa Sociedade de Médicos
Geneticistas do Brasil. Estou muito honrada, representando os mais de 300 médicos geneticistas.
Em parte, ja fui muito contemplada pelas falas dos meus colegas, o Dr. Fernando Vargas, a Dra.
Témis.

Vou me descrever também. Eu sou uma mulher branca, de cabelos escuros e longos. Estou
com uma blusa clara.

Para além da minha sociedade, eu também represento os médicos do Norte. Eu estou
falando de Belém, onde todos os problemas que a gente ja ouviu dos colegas — de lidar com o
acesso ao diagndstico de doenga rara, a dificuldade de profissionais, a necessidade de
capacitacdo de profissionais -, aqui no Norte, sdo acentuados pela escassez de profissional, de
servigo.

De certa forma, a gente entende que a aprovacéo desse projeto vai ao encontro dos nossos
anseios, enquanto sociedade médica. A gente entende que os geneticistas tém um papel
importante no atendimento e no cuidado das pessoas com sindrome de Rett. E uma condigao
genética e, junto com o grupo de doengas raras, de que também muito j& se falou, possivelmente
subdiagnosticada, os exames diagnésticos ndo sao muito acessiveis.

A gente entende que conscientizar, aumentar a visibilidade para a condigéo favorece busca
de cuidado, melhor acesso, melhora o diagnéstico, possibilita que os profissionais também
tenham esse olhar mais amplo para diagnésticos de doencas raras, que podem estar no meio de

doengas comuns que, as vezes, estdo sendo assistidas parcialmente.
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Entao, na verdade, eu queria s6 registrar o apoio da Sociedade Brasileira de Genética Médica
e Gendmica a esse projeto. Entendo que ja fui bem contemplada pela fala dos outros médicos e
também satisfeita com a apresentagao e a fala dos colegas.

Agradego mais uma vez, cumprimento as autoridades e fico aqui também a disposigéo.

A SRA. PRESIDENTE (Jussara Lima. Bloco Parlamentar da Resisténcia Democratica/PSD - PI)
- Muito obrigada, Dra. Antonette, pelas suas palavras a respeito da sindrome de Rett.

Gostaria de passar a palavra agora para Simone Barros de Oliveira.
A SRA. SIMONE BARROS DE OLIVEIRA (Para expor.) - Bom dia para todos.

Eu me chamo Simone Barros, sou méae da Leticia, de dez anos, com sindrome de Rett,
administradora. Fui representante estadual no Rio de Janeiro pela Abre-te. Hoje, fago parte, como
membra, da Comissdao dos Direitos das Pessoas com Deficiéencia da OAB Barra da Tijuca,
embaixadora do Instituto Atravessamentos.

Bem, é com profunda alegria, orgulho e responsabilidade que eu ocupo hoje esta tribuna
nesta Casa que representa o povo brasileiro para defender a aprovagéo desse PL 3.669, de 2023,
que propoe instituir outubro como o Més Nacional de Conscientizagdo da Sindrome de Rett.

Falo aqui como mae, como mulher, como cidada. Falo como a precursora desse PL,
representando tantas familias brasileiras que, assim como eu, convivem diariamente com a
realidade dessa sindrome, ainda invisivel, sim, para muitos, mas intensamente vivida por todos

noés.

Dentre as agdes que eu ja realizei no Rio de Janeiro, destaco algumas que impactaram
muito, de muita importancia: a iluminagao do Cristo Redentor; fiz uma agdo muito especial no
Clube de Regatas Vasco da Gama, onde minha filha entrou em campo, com a camisa da
associagao, onde a gente teve realmente uma repercussédo muito grande. Foi um gesto simbélico,
mas de um impacto gigantesco, porque representou tantas outras criangas, jovens e também
adultos invisibilizados.

Mas essa luta ndo é s6 minha, é de outras maes, em todos os cantos deste pais, que se

levantavam com coragem, com garra, com resiliéncia, resisténcia e muito, muito amor. Mesmo
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exaustas, ndo desanimamos, porque somos méaes que lutam por visibilidade, por respeito, por
dignidade. Lutamos pelo que a nossa Constituicdo ja garante: direitos iguais, sem distingdo de
cor, credo, condigéo fisica ou intelectual.

E por isso esse PL é urgente. Instituir o Més Nacional de Conscientizagdo da Sindrome de
Rett significa tirar muitas familias da invisibilidade diante do poder publico federal. Significa abrir
espacos para campanhas oficiais de diagndstico precoce, inclusédo escolar, formagédo de
profissionais de saude e educagéo, apoio a familias e incentivo & pesquisa. E criar uma base legal
para politicas publicas reais. A aprovagéo desse PL é mais do que um simbolo, é um ato de justiga,
de reconhecimento e de humanidade. E dar voz a quem n&o pode falar e apoio a quem cuida.

Hoje, eu quero agradecer por estar aqui, por representar ndo sé a minha filha, Leticia, mas
todas as pessoas com sindrome de Rett e suas familias. E fago um apelo singelo e muito sincero:
digam sim a essa causa, digam sim a visibilidade, digam sim & empatia, digam sim a vida.

E encerro com uma frase que eu carrego nesta camisa que estou vestindo neste momento,
e neste momento eu quero apresentar a vocés a Leticia. (Pausa.)

Essa frase fala: "Ela n&o fala, mas o seu olhar diz tudo."
E pela Leticia e por todas as pessoas que ndo podem falar.
Muito obrigada. (Palmas.)

A SRA. PRESIDENTE (Jussara Lima. Bloco Parlamentar da Resisténcia Democratica/PSD - PI)
- Muito obrigada, Dra. Simone Barros de Oliveira, por todos os seus esclarecimentos, ja que vocé
vive toda essa situagdo com a sua filha, que nos deixa bastante emocionadas. Fico aqui pensando:
"Meu Deus, precisamos encontrar uma forma, de ajudar essas familias, de ajudar essas maes, essas
meninas".

Estava observando aqui de longe a... Como se chama? A Carol.

Ela, realmente, com o olhar.. Eu estava observando, com o olhar.. E fiquei muito
emocionada observando daqui.
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Entao, quero agradecer, sim, muito, por estar aqui participando junto com todos vocés,
porque, confesso, também, que desconhecia um pouco a respeito dessa doenga. Agora, isso esta
me deixando mais confortavel, no sentido de compreender melhor.

E vamos a luta. Vamos a luta todos juntos, porque é assim que a gente consegue, realmente,
chegar a um objetivo.

Quero passar, agora, a palavra para Denise Marinho Trindade, Presidente da Associagédo
Brasileira de Sindrome de Rett (Abre-te).

A SRA. DENISE MARINHO TRINDADE (Para expor.) - Bom dia, Exma. Senadora, Senadores,
autoridades presentes, familias e apoiadores dessa causa tdo importante.

Em respeito as pessoas com deficiéncia visual, vou fazer a minha autodescrigéo.

Sou a Denise Marinho Trindade. Sou méae da Dandara, de 14 anos e, atualmente, Presidente
da Abre-te. Sou uma mulher negra, baixa, estou levemente maquiada, tenho um cabelo curto,
com um tom aloirado e um penteado bem estilizado. Uso brincos, colar, bracelete dourado, uma
sandalia preta e estou vestindo uma calga social num tom lilas e essa blusa roxa, roxo escuro, que
€ a camisa da Abre-te. E, nessa camisa, tem os dizeres, em laranja: sindrome de Rett; o simbolo
do DNA e da borboleta, que representa a nossa causa; o nome da Abre-te, com a logo; e a frase
da nossa campanha "Sou unico, assim como vocé".

Entdo, em nome da Associagcdo Brasileira de Sindrome de Rett (Abre-te), agradego
imensamente por este espaco.

Represento aqui uma instituigdo que, ha 35 anos, luta por dignidade, informagéo e
visibilidade para centenas de familias brasileiras.

A Abre-te nasceu da experiéncia de pais, a Isis Riechelmann e o Sr. Claudio. Eles receberam
o diagndstico da filha e, naquele tempo, a Rett era quase desconhecida no Brasil. E, infelizmente,
o desconhecimento, ainda hoje, causa sofrimento e atraso no diagndstico e no cuidados dessas
pessoas.

Hoje, atuamos nacionalmente com mais de 800 familias que sdo apoiadas. Nés temos 60
voluntarios, que receberam o diagnéstico — desculpa, gente, é emocao, ta? —, entre eles médicos,
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terapeutas, advogados, familiares. N6s promovemos o acolhimento, a orientagdo, materiais
acessiveis, campanhas de apoio direto, sempre com o objetivo claro: reduzir o abandono, a
desinformacéo e o isolamento que tantas familias enfrentam.

Apesar de rara, a Rett ndo € invisivel para quem vive com ela. A cada trés a cinco dias, nasce
uma crianga com Rett aqui no Brasil, e, na maioria dos casos, as familias enfrentam esse
diagnéstico sozinhas. Por isso, pedimos o apoio ao PL 3.669, de 2023, que propde o
reconhecimento oficial do més de outubro como Més Nacional da Sindrome de Rett.

Nés realizamos o Outubro Roxo com as campanhas da associagdo e agora precisamos da
forga institucional desta Casa para que se torne politica publica com impacto real o diagnéstico
precoce, a capacitagao profissional e o apoio as familias.

Falando de uma forma bem clara, as pessoas com sindrome de Rett... Gostaria que vocés
imaginassem uma pessoa que tem Parkinson, que tem Alzheimer, que tem paralisia cerebral, que
tem um autismo; essa € uma pessoa com a sindrome de Rett.

Neste ano, a nossa campanha traz o tema: "Sou unico, assim como vocé!". Cada pessoa Rett
merece respeito, inclusdo e cuidado. Reconhecer o més de outubro é transformar invisibilidade
em direitos.

Em nome das familias brasileiras, eu pego que digam "sim" a essa causa tdo importante.
Obrigada. (Palmas.)

A SRA. PRESIDENTE (Jussara Lima. Bloco Parlamentar da Resisténcia Democratica/PSD - PI)
- Muito obrigada pelas suas palavras, Dra. Denise Marinho Trindade, que é mée de uma
adolescente com a sindrome de Rett.

Eu gostaria de passar a palavra para Jaqueline Zeferino.

A SRA. JAQUELINE ZEFERINO (Para expor.) - Bom dia a todas as pessoas que estdo nos
assistindo, nos ouvindo.

Meu nome é Jaqueline Zeferino, eu sou uma mulher de baixa estatura, parda, de cabelos
encaracolados dourados, também uso acessérios dourados: argolas, uma correntinha e um
pingente de buzio.
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Eu sou irma de Adriana Zeferino, que é a pessoa hoje mais velha no pais com sindrome de
Rett, com 53 anos; também sou a responsavel legal da Didi, como assim a conhecemos pelo Brasil,
e também cuidadora da Adriana.

Eu digo que tudo que sei sobre o amor eu aprendi com a Adriana e com a minha mée,
porque, quando eu nasci, a Adriana ja existia, entdo, eu nasci num lar atipico e de mulheres.

Eu agradeco muito a fala do senhor, Fernando.

O Dr. Fernando trouxe algo muito importante em que a gente também precisa pensar
quando a gente pensa num projeto de lei que vai discutir e aprovar, assim a gente espera, 0 més
de outubro como o Més de Conscientizagdo da Sindrome de Rett, porque a sindrome de Rett
atravessa mulheres, atravessa sobretudo a vida de mulheres. E nés, cuidadoras parentais,
cuidadoras informais, sofremos muitos desafios e muitos impactos na nossa vida profissional,
como ja foi falado pelo Dr. Fernando, na vida pessoal, na vida afetiva, porque nés vivemos um
amor incondicional que enfrenta desafios diarios.

Eu também sou Doutora em Educagéo, antropéloga, Professora da Universidade Federal de
Minas Gerais. Enfrento, no &mbito da minha vida profissional, tudo que ja foi falado também pelo
Dr. Fernando, que é uma dificuldade de assumir cargos de liderancga e de chefia pela quantidade
de dias em que eu preciso me ausentar para os cuidados da Adriana, enfrento dificuldades em
acessar o direito a licenga para acompanhamento de saude da minha irma, porque, embora eu
tenha a curatela definitiva dela, ela seja a minha dependente legal, a orientagdo de algumas
instituicoes federais, como a minha, é a de que, por a Adriana nao estar declarada no meu Imposto
de Renda, eu nao tenho o direito de acessar o acompanhamento a saude e a redugéo de carga
horéria. Entdao, € um entendimento juridico bastante restrito, que pensa como cuidado apenas o
cuidado financeiro.

Entao, é muito importante que a gente avance para a discussdo do cuidado parental, porque
isso atravessa a nés mulheres de uma forma muito dolorosa, porque a gente nao se vé em outra
condigédo a néo ser a de abdicar da nossa vida profissional para o cuidado. Esse € o momento,
inclusive, em que eu me encontro, apés 15 anos de universidade, por ndo conseguir a licenca e a
reducéo de carga horéria, o horario especial, para cuidar da Adriana, que é a mais velha do pais,
entdo, a cada dia que passa ela exige mais cuidado. Obviamente, nés temos uma rede muito
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pequena de apoio, mas temos essa rede. Essa rede ¢é ineficiente para que a gente concilie a vida
social, a vida profissional e a vida do cuidado. Entdo, 0 més de outubro também é um més muito
importante para que a gente conscientize as instituigoes e dé esse apoio as familias e as mulheres
cuidadoras.

Nés enfrentamos também algo que ja foi falado aqui na mesa, que é o adoecimento
precoce. Muitas de nés adoecemos durante o cuidado. Eu mesma desconhe¢o uma cuidadora,
pelo menos do meu circulo de pessoas que lidam no dia a dia com a sindrome de Rett, que nédo
adoeceu. E ndo é incomum que essas pessoas falecam antes das pessoas de que cuidam. E sim,
0 nosso grande medo é morrer. Entdo, viver com medo da morte e pensar em quem vai cuidar

da pessoa que a gente mais ama é algo devastador, que nos afeta profundamente.

Entédo, pensar politicas publicas para as mulheres e meninas com sindrome de Rett é de
extrema importéancia e também para as suas familias, sobretudo para as mulheres cuidadoras.

Uma outra questao muito importante, que também ja foi falada, mas eu gostaria de frisar
novamente, é o diagndstico precoce e a formacdo de todo o sistema de saude para esse
diagnoéstico. Como pesquisadora — ha mais de 20 anos sou pesquisadora —, ja com esse olhar de
pesquisa, em uma viagem pelo Brasil, eu visitei uma Apae e vi uma pessoa muito parecida com a
minha irm&, com uma estereotipia da médo que eu néo tinha visto para além da Adriana. E eu
perguntei: "O que tem essa menina?". E ai me responderam: "Sindrome de Rett". A partir dai
comegou a minha busca, pela primeira vez eu ouvi falar na sindrome de Rett, porque a minha
irméa tinha um diagnéstico equivocado ha mais de 30 anos de paralisia cerebral e autismo. E eu
conheci a Associacao Brasileira de Sindrome de Rett, pela internet nessa época, e a partir dai a
nossa vida mudou, mesmo sem um diagndstico especifico, né? O diagnéstico veio muito
tardiamente, ha menos de cinco anos nés temos o diagnéstico de sindrome de Rett confirmado
da Adriana. Entao, volto a dizer que o diagnéstico muda todo o manejo e muda ndo apenas a
vida dessas meninas e mulheres, como as nossas vidas também, de cuidadoras parentais.

E por ultimo, pensar em politicas publicas para as meninas adolescentes e mulheres adultas.
A minhairma ja é uma mulher adulta, com um comportamento e um olhar de crianga, que sempre
teve, mas é uma mulher adulta que vivenciou e vivencia no seu corpo o envelhecimento de uma

mulher adulta. Entéao, nés enfrentamos a dificuldade de nédo ter uma equipe médica especializada
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em sindrome de Rett que atenda uma pessoa adulta, uma pessoa adolescente. Entédo, a gente
também fica descoberta nesse sentido.

E agradeco a escuta, porque como também ja foi falado na mesa, € muito importante que
a gente saia da invisibilidade, e que a nossa existéncia possa ser resguardada e garantida
enquanto cidadéos, cidadas exercendo o nosso direito pleno a vida e ao cuidado.

Obrigada. (Palmas.)

A SRA. PRESIDENTE (Jussara Lima. Bloco Parlamentar da Resisténcia Democratica/PSD - PI)
- Muito obrigada, Dra. Jaqueline Zeferino, pelas suas palavras, por todo o seu conhecimento a
respeito da sindrome de Rett.

Passo a palavra agora para Lidianne Bezerra Martins de Souza.
A SRA. LIDIANNE BEZERRA MARTINS DE SOUZA (Para expor.) - Bom dia a todos.

Eu vou fazer minha autodescrigdo também, para que todos possam estar incluidos na nossa
audiéncia.

Eu sou uma mulher branca, de cabelos negros, tenho 1,60m, uso 6culos, estou com brincos
dourados também, e um pouquinho gordinha. (Risos.)

Eu sou mée da Larissa — eu sou Lidianne, mae da Larissa -, que tem 13 anos.

Larissa recebeu o diagnéstico com trés anos de idade. Entao, nao foi um diagnéstico tao
precoce quanto nés gostariamos, mas também nao foi tdo tardio quanto o da Adriana, né? Esse
testemunho da Jaqueline nos mostra a importancia de nés falarmos sobre os sinais e sintomas.

Eu acho que eu posso comecar a falar aqui usando ja a fala da Jaqueline, porque ha dez
anos, desde quando a Larissa recebeu o diagnéstico, eu faco parte da Abre-te e eu vejo a
importéancia de se falar sobre sinais, sintomas, para que nés tenhamos o diagnéstico cada vez
mais precoce. Muitas criangas que nds recebemos na associagdo tiveram diagnosticos
inicialmente errados, como o da Adriana, em decorréncia do desconhecimento da sociedade
médica, e hoje elas receberam um diagnéstico correto. E eu sei que a associagao, a Abre-te, faz
parte dessa histéria, né, Denise? Nds sabemos que, cada vez que nés falamos sobre sinais e

sintomas, cada vez que nés colocamos o tema da sindrome de Rett nas redes sociais, nas
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audiéncias publicas, e o trabalho em rede com a Lauda, como ela falou, aqui no Distrito Federal...
Nds sempre tentamos falar sobre a sindrome de Rett nos eventos, para mostrar a sua importancia.

A sindrome de Rett, como o Dr. Fernando falou, é a segunda maior causa de deficiéncia em
meninas. Entdo, é notério que nds temos um subdiagnédstico. N6s temos hoje menos de mil
diagnésticos aqui no Brasil. E ja estudos do exterior falam que no Brasil provavelmente nés temos
mais de 3 mil pessoas com sindrome de Rett. Entdo, nés temos menos de um tergo dos
diagnésticos. Isso mostra que nés temos muito o que fazer.

Aqui no Distrito Federal, nés temos politicas publicas um pouco melhores para as doencgas
raras, diferentemente de todo o0 nosso pais. Nés ja temos um més de conscientizagdo da sindrome
de Rett, uma lei distrital, que foi escrita pelo nosso entao Deputado Claudio Abrantes, um grande
apoiador da nossa causa. E nés queremos que este momento seja realmente um marco para todo
0 pais, porque, a partir do momento em que nds temos um més de conscientizagdo no dmbito

federal, n6s conseguimos alcangar instancias municipais, estaduais.

Nés temos testemunhos de familias dos municipios, principalmente do Nordeste, de como
¢é dificil para eles conseguirem politicas publicas, conseguirem o direito ao tratamento das
criangas, pela falta de conhecimento. Entédo, aqui no Distrito Federal ja é dificil, imagina nos
municipios mais distantes, né? N6s temos essa necessidade.

Contemplando a fala também do Dr. Fernando Freitas, eu sou servidora publica da
Secretaria de Saude do Distrito Federal ha 15 anos. Quando a minha filha recebeu o diagnéstico,
a Larissa, eu estava exercendo um cargo de chefia na secretaria. Ja tinha uma formacgao superior,
estava exercendo um cargo de chefia, e eu entreguei o cargo para cuidar da minha filha
plenamente, porque ela precisava - era inicio de um diagnéstico, ninguém sabia o que era. E
guando eu voltei - tirei uma licenga dentro dos direitos ali me ofertados - da licenga, ndo pude
mais aceitar o convite, digamos assim, porque a gente precisa cuidar das nossas criangas.

E de certa forma, em algumas horas, a gente acaba sofrendo um pouco de preconceito,
porque nos ausentamos bastante, tanto para as terapias quanto para as internagoes, e as vezes
recebemos cobrangas de que.. Uma vez uma determinada chefia falou: "A gente precisa do
servico dela, e ela nao esta aqui". Entéo, € bem dificil essa falta de empatia da grande maioria.
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Entéo, a importancia do més de conscientizagdo da sindrome de Rett em ambito federal,
gue € o que nos estamos discutindo aqui agora, vem porque nds vamos alcangar, como eu falei,
outras instancias, do &mbito federal para todas as outras.

A capacitagéo profissional é um ponto muito, muito necesséario que seja falado. Nés, maes,
familiares, estamos nos capacitando para cuidar dos nossos filhos e das outras criangas, porque
nao temos profissionais. A minha formacao inicial foi matematica, porque sempre gostei da area
de exatas, mas, ao me deparar com o diagnéstico da minha filha e a falta de profissionais que
conheciam como cuidar de pacientes com doengas raras, principalmente a sindrome de Rett, que
€ a nossa realidade, fiz um curso de fisioterapia, uma pés-graduagéo na fisioterapia neuroldégica,
gue é uma das grandes deficiéncias, e hoje estou terminando a pés-graduagéo em doengas raras,
porque a gente precisa de profissionais capacitados.

Nés temos outras maes que estdo cursando fisioterapia, terapia ocupacional.. Temos a
Gisele, que esta aqui presente e que é dentista. Os pais, as familias, os profissionais, os filhos, os
irmaos estao se capacitando para cuidar, pela falta de profissionais. Mas isso é algo que a gente
precisa expandir. Por qué? Porque néo sao sé as pessoas com sindrome de Rett que precisam de
cuidados, né? Aqui eu quero pontuar essa importancia para que a gente alcance tanto a
capacitagao profissional quanto os diagnoésticos precoces, cada vez mais. N6s precisamos falar
sobre politicas publicas, falar sobre as necessidades, capacitar os profissionais e evidenciar, como
a Lauda falou, as nossas necessidades, além de colocar também as politicas publicas em pratica.
O que a gente sempre fala é que nés precisamos de politica de Estado, porque vai ser algo fixo.
Independentemente da rotatividade dentro dos Parlamentos, dentro da Presidéncia, nés vamos
ter uma politica fixa para os pacientes com doengas raras, e assim da sindrome de Rett também.

Eu quero agradecer a presenca de todas as maes aqui do Distrito Federal e das maes que
vieram de fora. E muito dificil para nés trazermos nossas criangas, e nés temos aqui hoje a Carol,
que esta representando as nossas meninas, e também a Cecilia, que é a nossa paciente
diagnosticada mais recentemente aqui no Distrito Federal. O diagnéstico dela foi com um ano e
oito meses. Isso, para néds, traz uma alegria pelo fato de que temos sempre relatos de diagnéstico
tardio. Entdo, o diagnédstico precoce faz toda a diferenga. A terapia estéd direcionada, os
profissionais estdo conhecendo a sindrome de Rett. Por mais que nds ndo tenhamos uma cura,

uma medicagao, nés temos uma primeira droga 6rfa que esta vindo dos Estados Unidos. Alguns
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pacientes estdao comegando a recebé-la por via judicial. E ai a gente contempla a fala da Lauda,
com relagéo a criar os protocolos de diretrizes de tratamento. O PCDT é fundamental para que a
gente consiga isso. E, para a gente chegar a tudo que a gente contempla, esta audiéncia publica
€ o0 pontapé inicial.

A fala estd um pouco embargada porque a gente fica emocionada. E algo com que nés
sonhamos ha muito tempo. Aqui no Distrito Federal, nés temos agora também uma vitéria muito
grande que é a construgao do Centro de Referéncia de Doengas Raras, também uma luta antiga.
Nés temos profissionais supercapacitados que atendem nossas filhas no centro de referéncia, mas
que dividem sala. Essa é uma realidade aqui da capital do pais — imaginem em outros estados.
Nés temos profissionais que conhecem e precisam dividir sala porque ndo tem o espago. Entao,
quando a Lauda fala sobre a criagdo de centro de referéncia, é centro de referéncia que tenha
espacgo e contemple as necessidades dos nossos filhos.

O nosso prédio vai sair, a nossa licitagdo aqui no Distrito Federal, gragas a Deus, foi
aprovada. Ja temos verba de alguns Parlamentares, e essa discussédo que a Senadora Jussara vai
ter com o Ministro da Saude é fundamental para que isso nao seja uma realidade s6 de Brasilia,
mas de outros estados, porque nossos filhos precisam desses atendimentos.

Larissa hoje tem 13 anos. Nés comegamos nessa jornada... Com um ano e dois meses, ela
comegou com os sintomas e, com trés anos, recebeu o diagnéstico. Entao, ha dez anos, a gente
sabe que ela tem sindrome de Rett, luta e busca melhores terapias. Ha dez anos, a gente luta por
politicas publicas. J& vimos muitas coisas melhorarem, mas precisamos de muito mais.

No més de outubro, a Abre-te sempre faz agdes. Quero agradecer, porque liberaram a
entrada do cartaz e do banner. (Palmas.)

Eu trouxe aqui... Esse é o nosso cartaz da campanha do ano passado, que a gente fez. Eu o
trouxe para mostrar que todo ano a gente inova com as nossas campanhas. Entdo, a gente
escolhe, as vezes, imagens das nossas criangas, do nosso banco de dados, autorizadas pelos pais.
Sempre colocamos sinais e sintomas para que todos possam conhecer... Esses cartazes sédo
afixados por todo o pais, nas unidades basicas de saude... Os pais e familiares levam os cartazes
para serem colocados nas unidades, nos hospitais, nas clinicas. E um trabalho conjunto. Sé que
nés familiares somos poucos e precisamos que VOCés nos apoiem, precisamos que esta audiéncia
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publica contemple realmente o que nés viemos pleitear, para que mais e mais informagéao seja
contemplada.

Essa é a nossa campanha desse ano, como a Denise falou: "Sou o Unico, assim como vocé".
Aqui no Distrito Federal, nés temos quase 30 pacientes com sindrome de Rett diagnosticados.
Aqui nés temos 20 delas, do nosso banco de imagem, autorizado, como eu coloquei. Alguns pais
ainda sao mais reservados e a gente respeita, certo? Entdo, aqui nés estamos... N6s sempre
colocamos os sinais e sintomas, a foto das meninas. Nés temos aqui a Monique, que é a nossa
paciente que tem mais idade aqui no Distrito Federal, tem 32 anos; nés temos a Gisele, que esta
aqui; a Luisa, com 21 anos; a Carol vai fazer 15. Entdo, a sindrome de Rett afeta as criangas, as

pessoas com sindrome de Rett, na infancia, na adolescéncia, na juventude.

Uma grande preocupacéo, além de, como ja foi dito, com a morte, é com o fato de que as
nossas meninas vao crescer. Pediatras sabem cuidar dos nossos filhos, porque surge na primeira
infancia, mas e os médicos, os clinicos médicos? Quando a Larissa interna, os médicos falam: "Ela
ja tem 13 anos. Lidianne, a Larissa nédo vai internar na UTI pediatrica mais, porque ela ja tem 13
anos". Eu falo: "Néo, ela vai ficar aqui até os 18, porque ela € um bebég, apesar de ter 13 anos".

Entao, nés precisamos de politicas publicas melhores, nés precisamos de profissionais mais
capacitados para os nossos filhos. A qualidade de vida e a longevidade das pessoas com sindrome
de Rett e das pessoas com doengas raras vai do momento em que elas recebem as terapias
necessarias, os tratamentos adequados. Entéo, nds precisamos pensar em tudo isso. A qualidade
de vida e a longevidade vem do tratamento adequado, de terapias continuas. E tudo isso vai ser
contemplado a partir daqui, eu tenho certeza de que nés vamos alcangar mais e mais pessoas e
direitos.

Muito obrigada. (Palmas.)

A SRA. PRESIDENTE (Jussara Lima. Bloco Parlamentar da Resisténcia Democratica/PSD - PI)
- Obrigada, Lidianne, pelos seus esclarecimentos e por também ser mée de uma adolescente com
sindrome de Rett.
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Eu vou passar a palavra agora para o Dr. Natan Monsores de S&, Coordenador-Geral de
Doencas Raras da Secretaria de Atengéo Especializada a Saude, do Ministério da Saude, por
videoconferéncia.

Com a palavra, Dr. Natan.

O SR. NATAN MONSORES DE SA (Para expor. Por videoconferéncia.) - Bom dia, Senadora
Jussara; bom dia a todas as pessoas presentes ai na plenaria; bom dia aos colegas que estao nos
acompanhando aqui também de forma virtual.

Eu gostaria de fazer também minha audiodescricdo. Eu sou um homem de pele clara, com
cabelo castanho, barba grisalha, uso éculos e, no momento, estou com uma camisa verde.

Tenho muita coisa para trazer, para informar aqui a todas as maes e pais de pessoas com
Rett ai na plenaria. Entédo, a gente tem feito, aqui na Coordenagao-Geral de Doengas Raras, uma
série de esforgos coordenados, com diversos segmentos sociais, com diversos segmentos
profissionais também, no sentido de melhorar, no sentido de atender uma série de necessidades
das comunidades de pacientes com doengas raras.

Eu gosto sempre de lembrar que a Coordenagédo-Geral de Doengas Raras é nova, a gente
estd caminhando para completar trés anos de existéncia e, nesse interim, nesses trés anos, a gente
assumiu um desafio enorme, que é o desafio de melhorar a operacionalizagao da Politica Nacional
de Atencao Integral as Pessoas com Doengas Raras.

Nesse sentido, a gente precisou encarar uma série de desafios que sdo comuns a muitas
das doencas raras. Entdo, ha a escassez de servigos de referéncia. E, com muito orgulho e nao
com vaidade, a gente fala sempre isto nos eventos: que a gente pegou um cenério de
descoordenagéo, de néo integragéo de servigos e comegou a fazer um trabalho sistematico de
organizagéo e expanséo dessa rede. Entao, hoje ja temos um volume expressivo de servigos que
atendem pessoas com doengas raras, mas certamente esse nimero de 37 servigos esta muito
longe daquilo que é necessario para atender todas as necessidades de quem é afetado por uma

doenga rara, as familias que vivem com doengas raras, no Brasil.

Temos trabalhado em uma cédmara técnica instituida pela coordenagédo também, no sentido
de debater as lacunas necessarias, enfim, os temas necessarios para algum grau de atualizacéo,
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dentro da Politica de Doengas Raras. Entre esses temas, passa, por exemplo, a questdo da
transicao de cuidados, que foi citada, inclusive, ha pouco, na fala que me antecedeu. Muitas das
pessoas com doengas raras hoje, em razdo da dedicagdo das suas maées, das suas familias e
também do apoio que vem do setor de genética médica, do setor dos profissionais de saude que
apoiam e dos servigos, hoje conseguem alcancgar idades mais avangadas, tém expectativa de vida
maior, e a gente ja sabe, a gente esta ciente de que grande parte dos servigos hoje de doengas
raras atende quase que exclusivamente criangas, séo poucos que atendem adultos com um
pouquinho mais de propriedade ou com uma organizagdo um pouquinho maior do modelo de
trabalho, mas este é um tema que a gente vai precisar trabalhar, este é um tema em que a gente
vai precisar avangar bastante: como € que o cuidado pediatrico avanga para um cuidado adulto
na rede SUS.

Para isso hd uma necessidade que ja foi dita aqui, por diversas vezes, e que acaba
aparecendo, que é a necessidade de desenvolver uma diretriz de um cuidado voltado para as
pessoas que vivem com sindrome de Rett, assim como outras doengas do neurodesenvolvimento,
doencgas que também sdo neurodegenerativas, enfim, uma série de condigdes que véo afetar o
sistema nervoso dessas pessoas e que vao repercutir na forma de espectro autista ou de outras
deficiéncias intelectuais.

Entéo, a gente tem feito, dentro do Departamento de Atengéo Especializada e Tematica, um
trabalho de aproximacgao, de integragédo também de agdes da Coordenacao de Doengas Raras
com a Coordenagao de Saude da Pessoa com Deficiéncia, que é a nossa coordenagéo irma e
vizinha. Entao, varias agdes no sentido de prover melhorias na rede também, de prover cuidado
as pessoas com autismo, as pessoas com deficiéncia intelectual tém sido feitas de maneira
simultanea entre a Coordenacdo de Saude da Pessoa com Deficiéncia e a Coordenagdo de
Doencas Raras.

Um outro avango que eu posso trazer aqui, que foi reiteradamente trazido pela fala das
maes, pela fala dos colegas profissionais de saude, é a questdo do diagnéstico precoce, do
diagnéstico molecular para essa condigéao.

E ai é importante dizer que agora, no més de setembro, depois de um ano, dois anos de
planejamento, organizacéo, aquisicdo de equipamentos e, enfim, capacitagdo do nosso polo, a
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gente comega a ofertar, dentro do Sistema Unico de Saude, sequenciamento de nova geragéo,
quer dizer, a capacidade, agora, que é ofertada para os servigos de referéncia em doengas raras,
que vao, agora, poder encaminhar as suas amostras, encaminhar o material biolégico dos
pacientes com suspeita, por exemplo, de sindrome de Rett ou de outras deficiéncia intelectuais,
ou de outros quadros que passam pelo espectro do autismo também, doencas de
neurodesenvolvimento, e encaminhar esse material 14 para o Instituto Nacional de Cardiologia,
que passa a ser o nosso primeiro hub, o nosso primeiro laboratério de referéncia nacional para
sequenciamento de nova geragao. Entao, a partir, agora, do més de setembro, a gente comega a
ofertar essa capacidade de diagnéstico molecular para a rede do SUS.

Estamos trabalhando, nesse momento, na pactuagéo disso, quer dizer, na forma como os
diferentes estados vao ter acesso a esse servigo, mas ja estamos com o piloto rodando, coletando
amostras, comecando a fazer os primeiros sequenciamentos, para poder atender a essa
necessidade, que nao estava coberta no rol de procedimentos do Sistema Unico de Saude.

E, por fim, para encerrar minha fala, dando respostas aqui positivas para as demandas da
comunidade de pessoas com doengas raras, em particular a Abre-te, ha a questdo do registro de
pacientes. Eu vou aproveitar aqui a presenga de Dra. Témis também.

Entao, o Ministério da Saude tem fomentado agoes de coleta de informagao, de registro de
informacéo das pessoas que vivem com doengas raras no Brasil, um belissimo projeto tem sido
conduzido por Dra. Témis, aqui, com diversas universidades federais, com diversos servigcos de
referéncia em doencgas raras. E esse trabalho serve agora de base, ele nos forneceu as bases
necessarias, do ponto de vista de conjunto minimo de dados, como é que a coleta de informagdes
de pacientes deve ocorrer, para que a gente faga, agora, a implementacdao de um registro
brasileiro de pessoas com doengas raras.

Entdo, veja, a integragdo pesquisa-servigo acontecendo de um modo vivo e dinamico
dentro do SUS, para que agora, no préximo ano, 2026, a gente comece a langar as diretrizes para
a formulagao, para a estruturagao desse grande registro brasileiro.

Entéo, é com muito orgulho que eu também, como professor universitario e pesquisador
do campo, trago essa informacgao. Entdo, pesquisa se vertendo agora em servigo, e a gente ja
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teve as primeiras reunides, inclusive, com as equipes de saude digital do Datasus, para poder
avangar com essa questédo do registro.

Entdo, nessa pequena existéncia, existéncia de dois anos e dez meses da Coordenagéo de
Doengas Raras, a gente ja consegue, com toda poténcia, trazer solugdes. Ainda estamos longe do
ideal, mas sao as sementinhas que a gente comega a plantar, dentro do Sistema Unico de Saude,
para resolver esses problemas histéricos, para que a gente saia desse cenério de sensagao de
abandono que as pessoas com doengas raras tém, para mostrar que "olha, o Ministério da Saude,
o Sistema Unico de Saude, ele consegue, sim, ofertar respostas positivas e diretivas para a vida,
para a saude das pessoas que vivem com doengas raras no Brasil".

Entédo, eu deixo aqui, em nome do Ministro Padilha, em nome da Secretaria de Atengéo
Especializada a Saude, a nossa abertura, enquanto Ministério da Saude, para receber as maes, as
familias que estao no auditério também, para conversar la no Ministério da Sadde.

E para esta Casa também, Senadora, a gente estad a disposigao para o didlogo, o didlogo
democratico, e manifestamos aqui 0 nosso apoio a criagdo deste més de conscientizagao.

Para todas as doengas raras, a questdo de educagao e conscientizagdo é extremamente
importante. Entdo, achamos extremamente salutar a criagdo deste més, e a gente se soma,
enquanto Ministério da Saude, nesse processo de educagao em saude também, de formagéo,
capacitacao, alerta aos profissionais de saude para identificagdo da sindrome de Rett na nossa
atencao basica e na nossa atengao especializada.

Entao, um grande abrago e agradeco a oportunidade de estar aqui com vocés.

A SRA. PRESIDENTE (Jussara Lima. Bloco Parlamentar da Resisténcia Democratica/PSD - PI)
- Quero agradecer aqui ao Dr. Natan Monsores de Sé& e dizer para o Dr. Natan que ele realmente
ficou por ultimo pela importancia que ele tem em nos ajudar e nos orientar.

Eu ja pediria aqui, de antemao, que o senhor nos reservasse um tempinho para nos receber
ai no Ministério da Saude.
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O SR. NATAN MONSORES DE SA (Por videoconferéncia.) - Claro, Senadora, com o maior
prazer, a gente recebe a senhora e pode receber também as mées e a Associagdo Brasileira de
Sindrome de Rett.

A SRA. PRESIDENTE (Jussara Lima. Bloco Parlamentar da Resisténcia Democratica/PSD - Pl)
- E que dia o senhor poderia nos receber? (Risos.)

O SR. NATAN MONSORES DE SA (Por videoconferéncia.) - Senadora, com a provocacgéo da
sua assessoria, a gente mobiliza aqui a agenda para recebé-los na préxima semana, se for preciso.

A SRA. PRESIDENTE (Jussara Lima. Bloco Parlamentar da Resisténcia Democratica/PSD - PI)
- Otimo. Pode ser na terga ou na quarta-feira.

O SR. NATAN MONSORES DE SA (Por videoconferéncia.) - Maravilha. E sé nos provocar.
(Palmas.)

A SRA. PRESIDENTE (Jussara Lima. Bloco Parlamentar da Resisténcia Democratica/PSD - PI)
- Pois muito obrigada, Dr. Natan. Sei que o senhor vai nos orientar muito bem e vai também - eu
acredito, ja que o senhor é um conhecedor de todo esse assunto com relagao as doengas raras —
segurar nas nossas maos em relacdo a tudo isso.

Eu quero aqui agradecer a todos vocés por este momento tao importante. Quero prestar
aqui, no encerramento aqui desta audiéncia publica sobre a sindrome de Rett, os meus sinceros
agradecimentos a todos os que construiram esta audiéncia: ao autor dessa valorosa proposigéo,
meu colega e amigo Senador Romario; as autoridades dos 6rgaos de saude publica; aos
profissionais de instituicdes de saude e de ensino e de pesquisa; aos servidores desta Comisséo;
a todos cidadéos e cidadas que nos acompanharam na nossa TV Senado; e em especial as familias
corajosas que compartilharam suas vidas conosco.

Quero especialmente declarar a minha admiragédo pelas familias e pelos responséaveis. Ndo
hé duvida de que o impacto sobre as familias é grande, ndo ha duvida. Por esse motivo, todos
vocés, familiares que estdo aqui ou que estéo assistindo a TV Senado, merecem meu encarecido
apoio por sua coragem, por sua persisténcia e paciéncia e, portanto, por sua demonstragao

inequivoca de amor incondicional.
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De fato, a histéria de vidas concretas nos impacta mais e nos ensina muito vivamente sobre
a situagdo dramatica gerada por essa enfermidade. Restou evidente que ha muito a ser feito.
Quero crer que sairdo todos daqui com um senso de compromisso, com uma disposicao de
contribuir, com uma sensibilidade genuina para as urgéncias das doengas raras em geral e, em
particular, da sindrome de Rett.

Para finalizar, todos sabem que doengas raras merecem a atengao maior do poder publico
e da sociedade em geral. E o motivo é simples: doengas raras nao sao enfermidades com apelo
mercadolégico ou com grande apelo politico. Entdo, vamos juntos trabalhar para aprimorar as
politicas publicas relativas as doengas raras.

Muito obrigada a todos e a todas.
Esté encerrada esta audiéncia publica do Projeto de Lei n® 3.669, de 2023.

Eu gostaria de falar aqui para vocés que eu vou falar com o Presidente desta Comissao, da
CAS, que é o Senador Marcelo Castro, por sinal meu conterréneo e amigo, para que seja pautado
aqui esse PL logo, logo, bem préximo, acho que na préxima semana, daqui a uns dez dias, para
que seja pautado. Este PL, aqui no Senado, é terminativo. Sendo pautado aqui - e eu creio que

vai dar certo —, ele vai para a Cadmara.
Entédo, nada mais havendo a tratar, declaro encerrada a presente reuniao.
Muito obrigada a todos.
Voltem todos para casa com Deus. (Palmas.)

(Iniciada as 10 horas e 14 minutos, a reunido é encerrada as 11 horas e 53 minutos.)



