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1. Introducio

A mobilizagdo da sociedade organizada pela defesa e ampliagao
dos direitos das pessoas com doengas raras ganhou for¢a na Gltima década.
O numero dessas doengas identificadas pela ciéncia médica € estimado em
cerca de oito mil e, nesse contexto, o grande desafio dos sistemas publicos
de saude de todo o mundo ¢ oferecer uma rede assistencial com servigos
especializados no diagnostico e tratamento dessas enfermidades, muitas das
quais sao de dificil manejo e ndo contam com tratamento efetivo conhecido.

Nesse sentido, dando sequéncia aos trabalhos desenvolvidos no
ambito da Subcomissdao Especial sobre Doengas Raras, de carater
tempordario, foi criada a Subcomissdo Permanente de Direitos das Pessoas
com Doengas Raras (CASRaras), por meio do Requerimento n°® 53, de 2023,
da Comissao de Assuntos Sociais, de autoria da senadora Mara Gabrilli, com
a finalidade de acompanhar e aprimorar as politicas publicas direcionadas as
pessoas com doengas raras.

O presente relatorio cuida de dar publicidade as atividades da
CASRaras realizadas no segundo semestre de 2023, notadamente as
audiéncias publicas e os encaminhamentos dados as questdes levantadas ao
longo dos debates.

2. Aspectos epidemioldgicos e clinicos das doencas raras

O conceito de doenca rara € baseado em critério exclusivamente
epidemiologico e, desse modo, ndo se consideram, para a sua caracterizagao,
os aspectos etiologicos — embora a maioria das afec¢des seja de origem
genética —, e tampouco as caracteristicas clinicas, fisiopatologicas e
laboratoriais. Por isso mesmo, a excecao da baixissima incidéncia, essas
doengas ndo guardam muitas semelhangas entre si. No Brasil, o Ministério
da Satde considera doenca rara aquela que afeta até 65 pessoas em cada 100
mil individuos.

Estima-se que existam entre seis e oito mil enfermidades raras
diferentes, das quais 75% afetam criangas e 80% tém origem genética, ainda
que nem sempre sejam hereditarias. Em cerca de 30% dos casos, as criangas
falecem antes de completar cinco anos de idade. Outras doengas raras se
manifestam a partir de infec¢des bacterianas, fingicas e virais, fatores
alérgicos e ambientais, ou sdo degenerativas e proliferativas. Assim, de
modo simplificado, podemos classificar essas doengas da seguinte forma:
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- origem genética (anomalias congénitas ou de manifestacao
tardia, deficiéncia intelectual e erros inatos do
metabolismo); e

- origem nao genética (infecciosas, inflamatorias, autoimunes
e outras doencas raras de origem nao genética).

Todavia, o tema ¢ bastante complexo e, de certa forma, as
classificacdes propostas nem sempre sdo apropriadas, em virtude da extensa
heterogeneidade epidemiologica, etiologica, clinica, propedéutica,
terapéutica e prognostica das afecgdes que se enquadram na categoria de
doenga rara. Ou seja, qualquer tentativa de descrigdo e classificagdo das
doengas raras sempre estara sujeita a falhas.

Do ponto de vista do curso clinico, essas condigdes, em geral,
sdo cronicas, progressivas, degenerativas € ndo raramente causam Obito. A
maioria ndo dispde de tratamento curativo eficaz — embora existam
medicamentos para alivio sintomatico em alguns casos — e, frequentemente,
afetam a qualidade de vida dos pacientes e de seus familiares. Estima-se que
menos de 5% das doengas raras tenham algum tipo de tratamento realmente
efetivo.

Nesse universo heterogéneo de doencas, evidencia-se um amplo
espectro de manifestacoes clinicas e de prognosticos. De um lado, existem
afecgdes que, uma vez diagnosticadas e tratadas tempestivamente, nao
produzem qualquer tipo de sequela e nenhum comprometimento
significativo da qualidade de vida dos pacientes. Possuem tais
caracteristicas, por exemplo, o hipotireoidismo congénito e a hiperplasia
adrenal congénita — doengas rastreadas no teste do pezinho, que se encontra
em processo de ampliagcdo no Pais, apos a edi¢ao da Lei n° 14.154, de 26 de
maio de 2021. De outro lado, existem doencas raras que evoluem de forma
muito grave, a despeito da tempestividade do tratamento. Ademais, ha
doencas desprovidas de terapéutica especifica, para as quais se pode contar
apenas com medidas paliativas. Nesses casos, as pessoas apresentam
evolucao clinica desfavoravel, apresentando complica¢des clinicas que
atingem diversos Orgaos e sistemas.

A realidade das pessoas com doencas raras e de suas familias €
diversa, complexa e, muitas vezes, dolorosa e triste. Mas nao precisa ser
solitaria e sem esperancas. E por isso que, todas as vezes que alguma acdo
possa melhorar a vida dessas pessoas e de suas familias, seja na drea da saude
ou nas demais areas da vida, temos, todos, de nos empenhar para promover
a sua inclusdo social e transforma-la em realidade passivel de felicidade.
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3. A Subcomissdao Permanente de Direitos das Pessoas com Doencas

Raras

A Subcomissdo Permanente de Direitos das Pessoas com
Doengas Raras, instalada no &mbito da Comissao de Assuntos Sociais (CAS)
do Senado Federal, tem a seguinte composicao:

Presidente: Senadora Mara Gabrilli.
Vice-Presidente: Senadora Damares Alves.

Membros Titulares: Senador Alessandro Vieira; Senador Alan
Rick; Senadora Mara Gabrilli; Senadora Damares Alves.

Membros Suplentes: Senador Efraim Filho; Senador Flavio
Arns.

4. Atividades conduzidas no ambito da CASRaras

Ao todo, foram conduzidas quatro audiéncias publicas no
ambito da CASRraras no segundo semestre de 2023, além de uma diligéncia
externa no Instituto J6 Clemente, no Municipio de Sao Paulo.

4.1.Audiéncia Publica de 27 de setembro de 2023

I — Identificacao

2? reuniao extraordinaria

Finalidade: Debater o estagio atual de implementacdo do Programa
Nacional de Triagem Neonatal, de acordo com a Lei n° 14.154, de 26 de
maio de 2021. Reunido presidida pela senadora Damares Alves.

IT — Relato da reuniao

Na reunido estiveram presentes:

— Maria Teresa Alves da Silva Rosa, médica geneticista da
Secretaria de Estado de Saude do Distrito Federal,
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— Helena Pimentel, colaboradora do Programa Nacional de
Triagem Neonatal do Ministério da Saude;

- Daniela Machado Mendes, superintendente-geral do
Instituto Jo Clemente;

— Antoine Daher, presidente da Federagdo Brasileira das
Associacoes de Doengas Raras (FEBRARARAS);

— Jos¢ Simon Camelo Junior, professor associado do
Departamento de Puericultura e Pediatria da Faculdade
de Medicina de Ribeirdo Preto — Universidade de Sao
Paulo (USP);

- Amira Awada, coordenadora da Alianca Brasileira de
Associagdes e Grupos de Apoio a Pessoas com Doengas
Raras — Alianca Rara;

— Mauricio Fortes Garcia Lorenzo, diretor de negocios da
Empresa Brasileira de Correios e Telégrafos;

— Monica Pinheiro de Almeida Verissimo, membro do
Comité Cientifico da Associacdo Brasileira de
Talassemia (ABRASTA);

- Leonardo Moura Vilela, assessor parlamentar do
Conselho Nacional de Secretarios de Saude (CONASS);

— Eduardo Maércio Froes, Presidente da Abrasta;

- Fatima Ielda Oliveira Braga Vaz, presidente da
Associacdo  Brasileira de  Amiotrofia  Espinhal
(ABRAME);

- Joyce Aragdo de Jesus, coordenadora-geral de Sangue e
Hemoderivados do Ministério da Saude;

- Tania A. S. Sanchez Bachega, presidente da Sociedade
Brasileira de Triagem Neonatal e FErros Inatos do
Metabolismo (SBTEIM).

Exposicio da convidada - sra. Maria Teresa Rosa

A convidada afirmou que estd na audiéncia representando a
Secretaria de Estado de Saude do Distrito Federal. Iniciou sua exposi¢ao
explicando sobre a triagem neonatal que se desenvolve nessa unidade da
federacao.

Inicialmente, explicou o contexto historico de evolug¢do da
triagem. Disse que, no comego, o Distrito Federal (DF) era muito deficitario
nesse tipo de procedimento médico, porém com o advento da Lei Distrital n°
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4.190, de 2008, a situacao mudou e a triagem se tornou muito mais completa.
Um exemplo disso € o acesso de todos os nascituros das maternidades de
Brasilia ao “teste do pezinho”, de maneira mais ampliada, ou seja, 100% de
cobertura, com a detec¢do de um maior nimero de doengas. A convidada
afirmou que apesar da Lei Distrital ser de 2008, foi colocada em pratica
somente em 2011, com uma reestruturacao da Secretaria de Saude do DF.

Posteriormente foram editadas outras Leis Distritais, que
antecederam as leis federais, que ampliaram a instituicdo de exames na
triagem para a deteccdo de mais doencas. Dessa maneira, a convidada
afirmou que a triagem neonatal do DF ¢ uma das melhores do Brasil. Isso
ocorreu devido a um conjunto de variados esfor¢os da sociedade, abrangendo
os médicos geneticistas, a Secretaria de Saude, a populacdo e os
parlamentares distritais, que sdo sensiveis a causa de politicas publicas da
saude.

Exposicao da convidada - sra. Joice Aragiao de Jesus

A convidada explicou que o Programa Nacional de Triagem
Neonatal (PNTN) se encontra dentro da Coordenagao Nacional de Sangue e
Hemoderivados devido ao fato de ter ocorrido a ampliacdo da triagem
neonatal do DF, a exemplo da doenca falciforme.

Posteriormente passou a palavra para a convidada, sra. Helena
Pimentel, que ¢ colaboradora do Programa Nacional de Triagem Neonatal,
do Ministério da Saude, juntamente com a Dra. Joice.

Exposicao da convidada - sra. Helena Pimentel

A convidada iniciou falando sobre os objetivos do PNTN, que
sdo compostos por dois pilares, o assistencial e o informacional.
Posteriormente ela falou sobre as paralisagcdes que ocorrem nos programas
governamentais.

A convidada, colaboradora do PNTN, do Ministério da Saude,
explicou que o processo de triagem envolve inicialmente a coleta do sangue
do paciente, feita em maternidades ou unidades basicas de satde e enfatizou
que ndo se trata apenas do exame, e sim de algo que necessita de relevancia,
pois necessita do envolvimento de laboratdrios especializados e todas as
instancias do SUS. Além disso, para que a triagem funcione adequadamente,
¢ preciso que todas as regras para sua execugao ¢ inclusdo de doengas sejam
respeitadas.

Posteriormente, a convidada falou sobre os pilares que
envolvem o PNTN, sendo o primeiro deles assistencial (coleta das amostras
e envio para laboratérios, para deteccao de doencas genéticas), de maneira
que os servigos assistenciais precisam de profissionais que tenham expertise
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para atender os pacientes e as familias, configurando assim uma rede de
apoio adequada. O segundo pilar, informacional, resume-se a necessidade de
um laboratério de ponta para suprir as necessidades.

A convidada, em breve fala, abordou a dificuldade de instituir e
construir a triagem neonatal, para englobar todo o Pais, com todas as
diversidades e diferencas entre os estados, e que apenas ha pouco tempo
todos eles adequaram-se e tornaram-se capazes de fazer triagem de
hiperplasia adrenal e deficiéncia de biotinidase.

Ela também falou do atual cenario do PNTN, notadamente,
sobre as paralisacdes que ocorrem em programas como esse, a exemplo dos
estados que fazem a coleta para um exame, como o teste do pezinho, mas
nao conseguem fazer o exame. Nesses casos, o programa fica estatico e os
familiares acabam inclusive acreditando que o paciente fez o exame, mas na
realidade nao o fez.

Outro problema mencionado foi o de logistica, e de como
ampliar a eficiéncia da triagem, ao passo que alguns estados do Pais sofrem
com a falta de laboratério especializado, de profissionais, de clinicas e
hospitais de referéncia e também de transporte dos exames. Um exemplo
disso € o que ocorre com as regides Norte e Nordeste.

Exposicao da convidada - sra. Daniela Machado

A convidada iniciou sua exposi¢ao explicando sobre o instituto
que ela representa. Primeiramente, disse que ele € o precursor do teste do
pezinho no Brasil e, desta maneira, realiza milhdes de testes por ano em
bebés. Assim como as outras convidadas, enfatizou a importancia da triagem
neonatal e que nao se trata apenas de um simples procedimento médico, ¢
sim um projeto assistencial para a deteccdo de doencas em criangas, pelo
diagnostico precoce. Exemplificando, ela citou uma doenga que se ndo for
detectada em tempo habil, a crianca pode vir a obito. Além disso, a triagem
¢ uma corrida contra o tempo, um direito garantido pelo Estatuto da Crianca
e do Adolescente, concluiu.

A convidada enfatizou que o programa assistencial tem varias
ctapas: desde a capacitagdo da rede de coleta, ou seja, na habilitagdo de
enfermeiros, de técnicos, profissionais que fazem essa coleta, e também de
médicos. Toda a estrutura envolve uma logistica para que essa amostra
chegue ao destino no menor tempo possivel.

Em seguida, a convidada apontou alguns desafios que a triagem
enfrenta para implantacdo do programa, tomando por base o exemplo de um
municipio de Sdo Paulo, e os resultados obtidos.
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A convidada concluiu dando destaque a auséncia das férmulas
magistrais, de parcerias com centros de referéncia, um sistema de controle
de dados, auxiliar no envio das amostras, desenvolver polos descentralizados
para execucao desses exames ampliados, implantar telemedicina e revisar o
custeio e a remuneragao.

Exposicao do convidado - sr. Antoine Daher

O convidado afirmou que o DF ¢ atualmente um exemplo em
triagem neonatal ampliada, ao detalhar o historico da triagem neonatal no
Brasil.

Em relagdo ao Brasil, em um contexto geral, falta informagao e
referéncias sobre a triagem neonatal para a populagdo, principalmente as
maes, sendo necessario adotar campanhas de conscientizacao para divulgar
a relevancia da triagem e garantir que os bebés e criancas fagam os exames
preventivos para a detec¢ao das doencas precocemente.

Além disso, ele disse que o SUS necessita de um processo de
atualizacdo para tornar o sistema mais sustentdvel, um plano de manejo
correto, e melhorar a situagao dos pacientes portadores de doengas raras, para
que ao fim seja estabelecido um “padrao ouro” de triagem neonatal no Brasil.

O convidado também falou sobre a Casa dos Raros, em Sao
Paulo, o primeiro modelo de Centro de Atendimento Integral e Treinamento
em Doencas Raras do Brasil, e que visa a oferecer o atendimento realizado
por uma equipe multidisciplinar aos pacientes, para o tratamento correto e
com eficiente plano de manejo.

Exposi¢cao do convidado - sr. Eduardo Maércio Froes

O convidado falou sobre a relevancia da triagem neonatal para
pacientes com talassemia. Segundo ele, a Associacao Brasileira de
Talassemia (ABRASTA), ¢ um grupo de pais de pacientes com talassemia,
e uma organiza¢cdo beneficente sem fins lucrativos. Ele explicou que a
Abrasta tem como objetivo assegurar o acesso a tratamentos de qualidade e
oferecendo suporte aos pacientes.

Ele concluiu dizendo que muitos pacientes comeg¢am o
tratamento logo ap6s o nascimento, mesmo sem um diagndstico preciso. Para
ele, embora o teste do pezinho seja frequentemente realizado localmente, o
acesso aos resultados pode ser limitado, o que torna mais dificil a conclusao
do diagnostico.
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Exposi¢cao da convidada - sra. Monica Verissimo

A convidada se apresentou como hematologista e
hemoterapeuta pediatrica, atualmente vinculada ao Centro Infantil Boldrini
(Campinas/SP) e exercendo a fun¢do de coordenadora na Camara Técnica
das Talassemias do Ministério da Saude.

Durante sua exposi¢do, ela compartilhou brevemente
informagdes sobre a talassemia, destacou os obstaculos na triagem neonatal
e enfatizou a importancia do diagnodstico precoce. Ressaltou que a talassemia
¢ uma condicdo rara com heranga autossOmica recessiva, € justificou a
urgéncia do diagnostico precoce pela necessidade de proporcionar
tratamento adequado, com a transfusdo sanguinea sendo a primeira
abordagem terapéutica.

Exposicao da convidada - sra. Amira Awada

A convidada, que ¢ coordenadora da Alianca Brasileira de
Associagdes € Grupos de Apoio a Pessoas com Doencas Raras (Alianga
Rara), apresentou dados técnicos e mencionou que a Alianca Rara iniciou
suas atividades em 2012, quando se percebeu a eficacia de se organizar como
grupo para buscar avangos nas politicas publicas.

Ela explicou que a principal missdo da institui¢ao ¢ colaborar
para o crescimento do Pais, impulsionando politicas publicas que garantam
um sistema de satide inclusivo e equitativo para pessoas com doencas raras.

Segundo ela, o Brasil j& incorporou varias tecnologias para o
tratamento de doencas raras, representando um marco significativo para o
avango do PNTN. Ela enfatizou que estabelecer um repasse de verbas com
prestacao de contas obrigatoria pelos gestores municipais e estaduais o que
seria um passo importante para impulsionar ainda mais esse progresso,
concluiu a convidada.

Exposicao do convidado — sr. José Simon Camelo Junior

O convidado ¢ professor Associado do Departamento de
Puericultura e Pediatria da Faculdade de Medicina de Ribeirdao Preto -
Universidade de Sao Paulo.

Fez explanacdo sobre a importancia de ampliar a triagem
neonatal para galactosemia, doeng¢a que tem um tratamento muito facil,
quando constatada logo no inicio. Mas, para fazer a triagem no método
enzimatico- colorimétrico ou fluorimétrico e, posteriormente, a analise da
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enzima para doenga classica ou estudos de biologia molecular, ha exigéncia
de equipamentos complexos. Esses colorimétricos, fluorimétricos e¢ o
Spectramax vao custar na faixa de US$60 mil a US$100 mil cada.

Apos realizar a apresentagao dos dados para investimento na
triagem para o diagndstico da doenga, o convidado disse que foram obtidos
recursos que permitiram a compra do equipamento e a realiza¢do da triagem
neonatal em 40 mil criangas no Estado de Sao Paulo. Ja foram detectadas dez
criancas doentes, que sao acompanhadas no servi¢o universitario. Segundo
o convidado, no momento hé estudos de custo-efetividade, para demonstrar
para o Ministério da Saude que vale a pena, realmente, fazer a triagem para
essa enfermidade.

Todavia, apesar de terem toda a infraestrutura montada, sera
necessario resolver os problemas basicos da triagem. O convidado enfatizou
a necessidade de buscar amostras também nas fronteiras do Pais, na
Amazonia, porque, para ele, os “brasileirinhos do Norte e do Nordeste nao
valem menos do que os brasileirinhos do Sudeste ¢ do Sul do Brasil”.
Finalizou sua fala preocupado com a necessidade de resolver esses
problemas basicos, antes de expandir o programa para deteccdo de outras
doencas raras.

Exposicdo da convidada — sra. Tania Bachega

A convidada afirmou que, em primeiro lugar, ¢ muito
importante ter a intervencdo da Coordenagdao-Geral de Doengas Raras e
promover o credenciamento de mais centros de atendimento.

Explicou que a expansdo da triagem neonatal requer a inclusao
de mais centros, com credenciamento € a capacitagao das pessoas como uma
medida essencial, sendo essa a principal agdo a ser tomada. Em continuidade,
disse que a pergunta central ¢ se hd verba necessaria para essa ampliacao. E
em geral, a triagem neonatal tem mostrado ter um bom custo-beneficio.

Acerca dos problemas identificados, a convidada disse que
estdo em falta os testes confirmatorios em varios estados. Saliente-se que
bebés com valores suspeitos precisam do teste confirmatodrio, e criangas nao
tratadas correm o risco de sofrer sequelas. Além disso, ela afirmou que os
gestores ndo tém conhecimento sobre a importancia da triagem neonatal.

Ela também disse que € necessario atribuir ao Ministério da
Satde a competéncia para realizar fiscalizagdes, destacando que essa
supervisdo ¢ imprescindivel. Além disso, ressaltou a importancia de
proporcionar educacdo continuada aos gestores. Lembrou ainda que a
triagem neonatal ndo se trata apenas de teste preventivo, mas, sobretudo de
controle de doengas incapacitantes, que se tratadas, haverd economia para o

SUS.
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A convidada apontou dois grandes desafios na triagem neonatal
que podem ser solucionados de maneira agil.

O primeiro € sobre o processo de licitagcdo. Nesse sentido,
sugeriu a importancia da presenga do presidente do Conass, enfatizando a
existéncia de situagdes em alguns estados em que as formulas dos kits
acabam, devido ao reduzido nimero de nascimentos. Assim, ela propos a
possibilidade de realizar licitagdes em grupo para evitar essa problematica.
A convidada disse que o segundo ponto relevante diz respeito ao transporte
de amostras, como problemas de logisticas. Nem sempre os gestores tém
verbas para otimizar o tempo de transporte dos kits € nem se sabe o custo
para o transporte exclusivo.

Exposicao do convidado — sr. Mauricio Lorenzo

O convidado disse que vai abordar o papel dos Correios no
PNTN, para sanar o problema do transporte dos kits, abordado pela
convidada anterior. A participagao deles remonta ao periodo de 2014 a 2018,
em colaborag¢do com o Ministério da Satide. Durante essa parceria, utilizaram
o servico Sedex para distribuir o material bioldgico referente ao teste do
pezinho. Nas discussdes com a convidada, ressaltaram a importincia e
prioridade da rapidez devido a natureza critica do material e a necessidade
de diagnostico precoce de doengas graves e raras.

Inicialmente, essa parceria foi implementada em sete estados e
no DF, sendo posteriormente expandida para todo o territdrio nacional, disse
o convidado. Os desafios logisticos, como a distancia entre laboratérios,
municipios € as infraestruturas de transporte, sdo relevantes e estdo fora do
controle direto dos Correios. Ele assegurou que o papel da empresa ¢ o de
realizar as entregas rapidamente.

O convidado disse que um outro ponto relevante que discutiu
com uma das convidadas ¢ evitar a concentragao de grandes volumes de
testes para uma unica remessa, pois isso pode gerar dificuldades nos prazos
para realizacdao dos exames. Apesar da busca por economia na consolidagao
de volumes para determinados dias, isso deve ser equilibrado para ndo
comprometer os prazos de entrega e a eficacia do diagnostico nas unidades
basicas de saude. E que o servigo estd disponivel para todos os municipios,
concluiu.

Exposi¢cao da convidada — sra. Fatima Vaz

A convidada afirmou que o Universo Coletivo AME ¢ a maior
coalizdo no Brasil dedicada a doenga conhecida como atrofia muscular
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espinhal. De acordo com ela, cinco associagdes combinaram esfor¢os para
tentar realmente mudar a progressao dessa doenga nas vidas das criancas, e
de toda a familia.

Ela disse que a missdo principal deles ¢ modificar o curso da
doenca. E por isso, € necessario acelerar a cobertura da AME no PNTN e
assegurar o acesso de todos os pacientes aos medicamentos disponiveis no
SUS para tratar a doenga.

Além disso, a convidada afirmou que o diagndstico precoce tem
um papel crucial nesse processo, até mesmo porque os custos com o
tratamento sdo altos, a exemplo das criancas que precisam de ventilacao
mecanica ¢ de internacdo domiciliar. A convidada concluiu apontando a
importancia de a sociedade conhecer melhor o PNTN, com o proposito do
diagndstico precoce, para que geragoes futuras ndo desenvolvam os sintomas
de qualquer outra doenga rara, com o avanco das tecnologias e¢ do
diagnostico tempestivo ja disponiveis.

Exposicao do convidado — sr. Leonardo Vilela

O convidado, médico e assessor parlamentar do Conass,
respondeu duas perguntas feitas pela presidente da audiéncia.

A primeira pergunta foi: qual ¢ a razdo para a etapa 1 do
programa nao estar sendo executada em todos os estados, apesar dos repasses
realizados pelo Ministério da Saude?

A segunda pergunta foi: qual ¢ a razdo para a etapa 1 nao estar
sendo realizada em todos os municipios? E se o convidado concorda com a
observagdo sobre a consideravel rotatividade dos gestores da area de saude
em todo o Pais.

Em relagdo a primeira pergunta, ele respondeu que que a etapa
I n3o foi executada em todos os estados do Brasil porque a constante
rotatividade de gestores da area da saude impede isso. Completou afirmando
que esta sendo conduzida uma andlise, onde sera realizado um levantamento
nos estados para avaliar a situacdo atual. Além disso, ha uma disparidade
significativa entre as regides do Brasil, envolvendo fatores como
disponibilidade  orcamentéria, recursos financeiros, profissionais
capacitados e laboratorios equipados.

Sobre 0 encontro com a convidada, ele disse que estd em grupos
de trabalho que incluem a gestao tripartite do SUS, o Ministério da Saude,
as secretarias estaduais de saude (representadas pelo Conass) e as secretarias
municipais de satde (representadas pelo Conasems) para abordar essas
questoes citadas pela presidente.
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O convidado também explicou que ¢ de extrema importancia
conversar sobre a disponibilidade financeira, de equipamentos,
medicamentos e centros médicos que serdo utilizados para o tratamento das
doencas detectadas pela triagem. Em seguida, ele mostrou-se preocupado
com a diminui¢do da participacao do governo nesses gastos, ou seja, nao esta
ocorrendo o investimento necessario no SUS.

Exposicao da convidada — sra. Monica Pinheiro de Almeida Verissimo

A convidada fez breve participagdo para apenas pontuar a
necessidade de também empoderar as pessoas das comunidades e da
sociedade civil para que elas saibam dessas patologias raras, incluindo a
talassemia maior.

Exposicao da convidada — sra. Simone Arade

A convidada explicou que representa os pacientes portadores da
doenca conhecida como homocistinuria. Ela explicou brevemente sobre a
doenga e esclareceu que seus portadores enfrentam grandes dificuldades,
como por exemplo a falta de medicamento, de exame para a detec¢do e
tratamento da doenga, bem como receber a formula, que é considerada um
alimento que salva a vida dessas criangas. Para a convidada, ¢ importante
também resolver a questdio da triagem neonatal, bem como o
acompanhamento mediante o tratamento que envolve o fornecimento das
formulas.

4.2.Diligéncia ao Instituto Jo Clemente, em 2 de outubro de 2023

I — Identificagao

Diligéncia externa

Finalidade: Conhecer o fluxo de atividades realizadas pelo Laboratério de
diagnosticos do Instituto J6 Clemente

IT — Relato da diligéncia

As senadoras Mara Gabrilli e Damares Alves realizaram, no dia
2 de outubro de 2023, diligéncia no laboratorio do Instituto J6 Clemente
(IJC), localizado no Municipio de Sao Paulo, considerado o maior
laboratorio de execucao de exames do teste do pezinho realizados no Brasil,
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e credenciado pelo Ministério da Satde como Servico de Referéncia em
Triagem Neonatal.

As parlamentares, acompanhadas do médico e representante do
Ministério da Satide em Sao Paulo, Dr. José dos Santos, foram recebidas pela
superintendente-geral do 1JC, Sra. Daniela Machado Mendes, que esclareceu
que o IJC, antiga Associagdo de Pais e Amigos dos Excepcionais (APAE) de
Sao Paulo ¢ uma organizacao da sociedade civil sem fins lucrativos que atua
ha 62 anos em prol dos direitos, da autonomia e inclusdo social das pessoas
com deficiéncia intelectual, doengas raras e Transtorno do Espectro Autista
(TEA).

A institui¢do € pioneira no teste do pezinho na América Latina
e no Brasil, j4 ha 47 anos realizando a triagem biologica, sendo o maior
servigo de referéncia no pais em nimero de exames realizados, o que inclui
exames para a rede publica e a rede privada. Ha 15 anos o 1JC realiza os
testes ampliados para mais de 50 doengas junto a satde suplementar e, desde
dezembro de 2020, realiza a triagem ampliada no SUS no municipio de Sao
Paulo por meio de convénio com a Prefeitura de Sao Paulo. Sao realizados
cercade 2,7 milhdes de exames por ano no Estado de Sao Paulo, triando mais
de 341 mil bebés anualmente. Também sdo os responsaveis, no Estado de
Sao Paulo, por 67% de toda a triagem neonatal, tanto das maternidades
publicas quanto das privadas, mantendo uma cobertura de 98,8%.

O 1JC capacita toda a rede, desde os responsaveis pela coleta do
material bioldgico aos técnicos que realizam os exames € 0s técnicos que
fazem a leitura dos resultados. O percentual de amostras adequadas no 1JC ¢
de 99%, gracas ao treinamento das equipes, coordenadas por pelo menos 508
médicos treinados. Sao treinadas de 5 a 6 mil pessoas por ano.

A coleta do material ¢ feita em papel filtro. As amostras chegam
ao IJC em prazo médio de trés a cinco dias, mas também pode ser em sete
dias, dependendo da distancia e do tipo de transporte escolhido pelo
municipio. Esse tempo entre a coleta, transporte e analise do material e dos
resultados ¢ crucial para a vida do bebé. Portanto, ndo deve ultrapassar o
limite de uma semana. A primeira coleta ¢ feita no hospital onde a crianca
nasceu. Havendo alteracdo nos exames, ¢ feita uma busca ativa para que os
pais comparecam ao [JC para fazer o exame de confirmacao do diagnostico.

Feita a leitura do cddigo de barras de identificagdo da amostra,
outro equipamento realiza a leitura de cada gota de sangue e picota os pontos
de melhor concentragdo para a realizagdo dos exames. Toda a equipe foi
devidamente treinada para operar adequadamente e realizar os exames com
a qualidade que demanda o trabalho. Os equipamentos, na sua grande
maioria, sao importados e com custo de compra muito elevados.
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A contratagdo da equipe se dd por selecdo, posteriormente
passam por 40 dias de treinamento intenso, em seguida vao para a “linha de
frente”, mas sob supervisao de um analista sénior. Reforgaram a necessidade
de se fortalecer os cursos de biologia e de biomedicina para qualificar ainda
mais esse tipo de trabalho.

Foi1 apresentado um kit especifico para a realizacdo de exames
que detecta a hiperplasia adrenal congénita, que vem da Finlandia ou dos
Estados Unidos. H4 um laboratério de controle da qualidade, com dois ou
trés controles em cada placa de analise. Cada placa tria até nove amostras
por vez. O aparelho picota até duas placas de amostras por vez. Esses
picotadores vém da Finlandia, referéncia em equipamentos de triagem
neonatal. Até ha alguns poucos equipamentos nacionais, mas a aquisi¢ao ¢
dificil e burocrética.

Atualmente, o IJC estd fazendo a transicao de equipamentos,
substituindo os antigos por equipamentos novos de maior performance e
automacgdo. O equipamento que faz a cromatografia liquida de alta
performance (HPLC) leva 22 horas para a eletroforese, enquanto o
equipamento com método Capillarys realiza os testes de eletroforese de
proteinas e hemoglobinas, imunotipagem e HbAlc em apenas uma
plataforma e de modo automatizado, em apenas duas horas. O [JC adquiriu,
via comodato, dois Capillarys da Franga.

As amostras de material biologico ficam guardadas por quatro
meses em camara fria. Posteriormente vai para um “arquivo morto”.

Atualmente, o 1JC realiza de sete a oito mil exames por més,
mas hé capacidade para 30 mil exames/més, o que poderia beneficiar outros
estados sem a mesma capacidade tecnologica e de recursos humanos.

O Instituto estd realizando parceria com o Ministério da
Ciéncia, Tecnologia e Inovagdo (MCTIC) para iniciar a producdo com
tecnologia nacional.

Lembraram que apenas uma empresa no Brasil faz testes para
as doencas lisossomais. E preciso regionalizar a tecnologia, dos menores aos
maiores centros populacionais. Um espectrometro de massas, que custa cerca
de R$2 milhoes, faz a leitura de até 10 placas, realizando até sete mil exames
por vez.

A busca ativa € um servico crucial para o PNTN, mas ainda
constitui um “gargalo”. Muitos pais ndo retornam para a confirmacao dos
exames em caso de alteragdo. Muitas vezes € preciso acionar os servigos dos
conselhos tutelares. O 1JC localiza os pais dos bebés que apresentaram
alteracdo no primeiro exame, para que comparegam para os testes de
confirmagao.
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As prefeituras municipais fazem o transporte dos pais e dos
bebés, porém muitas vezes precisam acionar o servigco social para que a
Secretaria Municipal de Saude acelere o processo, porque, a depender da
condi¢do suspeita, a crianga pode falecer antes mesmo de confirmar a
doenca. Muitos pais ndo comparecem por dificuldade no transporte da
crianca. Por ndo ter ainda um diagndstico, a crianca nao tem direito ao
beneficio de prestacao continuada (BPC) ou transporte publico gratuito.

ApoOs a confirmacdo de uma doenga, as familias triadas no
Municipio de Sao Paulo recebem o servigo de aconselhamento genético. A
depender da doenca identificada, sdo feitos painéis moleculares para os pais
e irmaos.

4.3.Audiéncia Publica de 4 de outubro de 2023

I — Identificagao

3? Reuniao Extraordinaria

Finalidade: Debater o diagndstico e o tratamento da hidrocefalia de pressao
normal. Reunido presidida pela senadora Mara Gabrilli.

II — Relato da reuniao

Na reunido estiveram presentes:

— Natan Monsores de Sa, coordenador-geral de Doencas
Raras do Ministério da Saude;

— Marco Tualio Gualberto Cintra, presidente da Sociedade
Brasileira de Geriatria e Gerontologia;

- Féabio Simdes Fernandes, médico neurocirurgido do
Hospital Universitario de Brasilia, da Universidade de
Brasilia (HUB/UnB);

— Breno José Alencar Pires Barbosa, coordenador do
Departamento Cientifico de Neurologia Cognitiva e do
Envelhecimento da Academia Brasileira de Neurologia
(ABN);

— Ana Maria Ribeiro de Moura, representante da Sociedade
Brasileira de Neurocirurgia;
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— Leandro Silva Moura, servidor da Geréncia-Geral de
Tecnologia de Produtos para Saude da Anvisa; e

- Fernando Campos Gomes Pinto, neurocirurgido do
Hospital das Clinicas da Faculdade de Medicina da
Universidade de Sao Paulo (HCFMUSP).

Exposicao do convidado — sr. Natan Monsores de Sa.

ApoOs uma breve apresentagdo, o convidado discutiu a sutil linha
divisoria entre o que caracteriza um adoecimento € o que pode ser
interpretado como sintoma de outras condi¢des. Enfatizou a importancia
desses sinais como marcadores relevantes, especialmente para condigdes
raras, que, embora menos prevalentes em adultos e idosos, englobam casos
como a sindrome de Dandy-Walker, malformagdao de Chiari e outras
condi¢des congénitas que exercem impacto significativo na vida daqueles
que enfrentam doencas raras.

O convidado destacou que durante o governo Lula foi
estabelecida a Coordenagdo-Geral de Doencas Raras no ambito do
Ministério da Satde. Enfatizou que essa coordenacao tem desempenhado um
papel crucial na produ¢ao de documentos orientadores para o campo das
doengas raras. Disse que o objetivo ¢ padronizar uma abordagem para
permitir o didlogo eficaz com diversas outras condi¢des neurodegenerativas
que impactam os ciclos de vida das pessoas € que persistem de maneira
cronica ao longo de toda a vida.

Prosseguindo em seu discurso, o convidado afirmou que o SUS
foi concebido por uma série de sanitaristas com foco no atendimento de
doengas transmissiveis, epidemias e pestes que assolavam a populacao. Com
0 acesso as vacinas e melhoria nas condi¢cdes de vida, outros desafios
surgiram, ¢ abordou a ocorréncia de uma transicdo epidemioldgica na
populagdo, na qual surgem com maior intensidade quadros de adoecimento
cronico, degenerativo, persistente e incapacitante.

Ressaltou a importancia de enxergar ndo apenas as doengas e
tecnologias, mas principalmente as pessoas, com uma abordagem centrada
nos cuidados, enfatizando a importancia dos cuidados continuos. Salientou
que uma pessoa com hidrocefalia necessita de monitoramento e
acompanhamento continuo no sistema de saude, contando com atengao
integrada, envolvendo fisioterapia, terapia ocupacional e outros cuidados.
Reconheceu a complexidade desse cendrio, mas observou a existéncia de
centros de reabilitacdo e unidades ambulatoriais que tém oferecido esses
servigos, e destacou que a oferta ainda ndo atende plenamente as
necessidades e demandas da populagao.
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O convidado abordou outra dimensdao fundamental dessas
condig¢des, destacando as questdes biopsicossociais envolvidas. Ele observou
situagdes de sofrimento significativo tanto para as familias quanto para as
proprias pessoas afetadas. Expressou compreensdo sobre o impacto
emocional ao testemunhar o pai, a mae ou idosos, por exemplo, perdendo o
controle sobre si mesmos, experimentando uma perda progressiva da
capacidade cognitiva e enfrentando uma zona de pensamento difusa, onde a
articulacao de ideias, memorias ¢ lembrancas torna-se desafiadora. Refor¢cou
a necessidade de preparar o sistema de saide para lidar ndo apenas com os
aspectos biomédicos, mas também com as questdes psicossociais que
envolvem individuos e suas familias.

Ele enfatizou que o trabalho deles envolve uma questio de
habilitacdo, destacando que a habilitacao para servigos de doengas raras nao
¢ abrangente o suficiente para incluir, por exemplo, a habilitacdo em
neurologia. Disse que no Brasil, existe um numero insuficiente de médicos
neurologistas e de neurocirurgides disponiveis nas diversas unidades do
SUS. Ele mostrou a variedade de habilitacOes existentes dentro do Ministério
da Saude, abrangendo desde condigdes como a fibrose cistica até servigos de
aconselhamento genético, e afirmou que existem aproximadamente 516
servigos habilitados. Destacou a expectativa de fomento, incluindo
investimentos na area de neurologia, com um aporte significativo de cerca
de R$77 milhdes destinados ao atendimento de pessoas com doengas raras
dentro dessa rede. Concluiu o discurso enfatizando que o SUS oferece
diversos procedimentos relacionados a doengas raras, indicando um
comprometimento com a abordagem dessas condigdes na satde publica
brasileira.

Exposicao do convidado — sr. Leandro Silva Moura

Leandro iniciou seu discurso destacando o papel da Anvisa,
responsavel por proteger e promover a saide da populacdo por meio da
avaliacao de riscos e controle sanitario de produtos e servicos. Ele ressaltou
que, no ambito desse controle sanitario, a Agéncia também desempenha a
funcdo de regular dispositivos médicos, sendo essa uma das atividades da
Geréncia-Geral de Tecnologia de Produtos para a Saude.

Ao aprovar um dispositivo, a Anvisa estd, na verdade, avaliando
e garantindo tanto a seguranga quanto a eficacia desse dispositivo para o uso
pela populagdo brasileira. Ele expressou satisfagdo em trazer para o Pais
novas tecnologias e dispositivos que beneficiam a populacao, sempre com o
objetivo de protegé-la e garantir o acesso a produtos seguros e eficazes.

Exposi¢cao do convidado — sr. Marco Tulio Gualberto Cintra
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O convidado iniciou seu discurso abordando a hidrocefalia de
pressao normal (HPN), observando que, apesar da triade classica de alteracao
cognitiva, incontinéncia urinaria e alteracdo da marcha, necessariamente o
diagnostico ndo ¢ facil. Ele afirmou que esses sintomas podem estar
associados a varias patologias, como como doenga de Alzheimer, deméncia
vascular, hematoma subdural crénico, neoplasias, entre outras, sendo esse o
amplo espectro de doengas com as quais a HPN pode ser confundida.

O convidado expressou preocupacdo com o baixo nivel de
conhecimento sobre a HPN, especialmente considerando o rapido
envelhecimento da populagdo. Ele questionou o nivel de conhecimento da
populacao em relacao as doengas raras que afetam os idosos, ressaltando que
o envelhecimento rapido pode ser correlacionado com o aumento da
prevaléncia de doencas raras. Além disso, levantou a questao crucial sobre o
preparo dos profissionais da atengdo primaria em relacao as doengas raras,
por ser a porta de entrada para o atendimento médico. Ele enfatizou a
importancia do rastreamento dos pacientes com sinais e sintomas de HPN.

Ele ressaltou que o diagndstico da doenga necessita do exame
de neuroimagem, recurso com enorme fila de espera no SUS, causando
atraso no diagndstico e colaborando para um prognostico que comprometera
a qualidade de vida do paciente. Prosseguiu enfatizando o baixo letramento
em saude da populacdo e que a conscientizagdo para o diagnostico precoce ¢
necessaria para o diagnostico precoce de doengas.

O convidado apresentou algumas sugestdes para a melhor
atencdo a saude da populacdo que envelhece rapidamente, que incluem a
capacitacao das equipes para triagem e o investimento em equipamentos de
neuroimagem. Finalizando seu discurso, o convidado enfatizou a
necessidade de padronizar um protocolo, especialmente para a linha de
investigagao da HPN e outras doencgas raras que afetam o sistema nervoso
central.

A presidente fez uma pergunta ao convidado sobre a existéncia
de outros exames, além do fap test, que sejam precisos. Fabio Fernandes
respondeu afirmando que a imagem, como exames de neuroimagem, € capaz
de demonstrar se hd um aciimulo de liquor maior do que o normal, resultando
na atrofia do cérebro ao longo do tempo. Ele explicou que existem indices
que indicam se o volume de liquido estd acima do esperado, levando em
consideracdo o grau de atrofia cerebral.

O convidado explicou que o aumento dos ventriculos no exame
de neuroimagem nao necessariamente indica HPN. O paciente pode ter um
aumento dos ventriculos e ainda ser uma pessoa higida e funcional. Nesse
ponto, ¢ necessario realizar um teste funcional. Ele explicou que a cirurgia
consiste em aliviar um pouco da pressao da cabega por meio de uma valvula.
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Essa vélvula ¢ responséavel por drenar o excesso de liquido, e em seguida, ¢
realizado o fap test, que envolve uma puncao na coluna da pessoa para retirar
um volume de liquido e simular uma redu¢do. Ele concluiu que se essa
simulacao de retirada de liquor for bem-sucedida, as chances de a cirurgia
ser muito eficaz e benéfica sao bastante altas.

A presidente questionou se essa era a opcao principal, € o
convidado respondeu que ¢ a melhor op¢do. O convidado adicionou a
existéncia de alguns testes relacionados a fisioterapia e a questao postural.
Citou um teste que envolve a colocagdao de um dreno lombar no paciente, em
ambiente hospitalar. Destacou que esses testes sdo muito complexos e que o
tap test pode ser realizado em poucas horas no consultorio.

Exposicao do convidado — sr. Fabio Sim6es Fernandes

O convidado iniciou a sua fala refor¢ando a afirmagao feita pelo
convidado anterior, que destacou a importancia do diagndstico precoce, uma
vez que o diagndstico feito antes dos dois anos do inicio dos sintomas garante
a eficécia do tratamento. Acima desse periodo, a eficacia do tratamento cai
drasticamente.

Seguiu destacando que a HPN ¢ uma doenca rara e que por
definicdo representa uma pequena fracdo de uma doenca mais prevalente.
Para o convidado, o treinamento das equipes de saude deve se concentrar na
1dentificacdo da causa de uma sindrome demencial antes de se direcionar
especificamente para o diagnostico da HPN.

A presidente indagou se o diagnostico ¢ por exclusdo, ¢ o
convidado respondeu que nao ¢ apenas por exclusdo, pois o diagnostico leva
em consideragdo os sintomas e as imagens. Ele afirmou que hd uma sugestao
diagnostica baseada na triade composta pela incontinéncia urindria, a
altera¢do de marcha e a deficiéncia cognitiva.

O convidado finalizou destacando que muitos dos pacientes
idosos ainda sdo funcionais, trabalham e contribuem financeiramente para
suas familias, e o diagnoéstico precoce, seguido do tratamento, garantem a
preservagdo da capacidade funcional impactando na qualidade de vida do
paciente e da sua familia.

Exposicao da convidada — sra. Ana Maria Ribeiro de Moura

A convidada participou da reunido por videoconferéncia e
iniciou seu discurso enfatizando que o quadro de deméncia causado pela
HPN muitas vezes ¢ confundido com a doenga de Alzheimer e afasta o
paciente ainda produtivo das suas atividades. No entanto, refor¢ou que a
deméncia nos casos de HPN ¢ reversivel.
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Continuando seu discurso, a convidada explicou a
fisiopatologia do envelhecimento cerebral e ressaltou a importancia da
conscientizacdo ¢ da educagdo, especialmente nas escolas de medicina e
entre os profissionais da linha de frente. Finalizou sua participagdo
destacando a necessidade de capacitacdo ndo apenas dos médicos, mas de
todos os envolvidos no atendimento.

Exposicao do convidado — sr. Breno José Alencar Pires Barbosa

O convidado iniciou sua fala esclarecendo que, embora
estivesse ali para falar de doencas raras, a HPN ndo ¢ exatamente uma doenga
tdo rara para os integrantes da Academia Brasileira de Neurologia, visto que
a deméncia ocasionada por essa patologia ndo ¢ uma condi¢do rara, sendo
cada dia mais comum, devido ao envelhecimento da populacao.

O convidado reforcou que, além da perda cognitiva, os
neurologistas estdo atentos a possibilidade da HPN em idosos com
dificuldades de marcha. Muitas vezes, a dificuldade cognitiva pode passar
despercebida, mas a manifestagdo precoce da moléstia pode ser a marcha
lenta, com passos curtos e os pés colados no chao.

Mencionou os desafios que impedem o diagndstico precoce da
HPN, que incluem a escassez de uma avaliagdo especializada, nimero
reduzido de médicos treinados para a realiza¢do da pun¢do lombar para o tap
test, e a necessidade de uma equipe multiprofissional para garantir o
tratamento do paciente.

O convidado enfatizou a cautela na indicacdo da cirurgia e a
necessidade de acompanhamento para estar atento as complicagdes da
doenga e do tratamento. Destacou ainda a importancia dos fisioterapeutas,
que possuem expertise no treino da marcha e na reabilitagao.

Finalizou o seu discurso dizendo que a Academia Brasileira de
Neurologia fez um artigo de consenso, no ano de 2022, sobre o diagnostico
das deméncias ¢ disse que inclusive foram passadas orienta¢des no ambito
do SUS, para garantir o cuidado, uma uniformizacao nos testes € na avaliacao
do idoso com deméncia.

Exposicao do convidado — sr. Fernando Campos Gomes Pinto

O convidado falou sobre o diagnostico e o tratamento da HPN,
apresentou o historico da doenca e do desenvolvimento da vélvula utilizada
para o tratamento.

Ressaltou que o problema comeca com um disturbio
hidrodinamico, resultando em uma inadequada perfusao sanguinea do tecido
cerebral ao redor do ventriculo. Progressivamente, essa regido do cérebro
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pode sofrer danos semelhantes a um acidente vascular cerebral (AVC), e as
alteragdes neurologicas associadas a essa manifestagdo clinica podem se
tornar permanentes. O convidado destacou que um prazo maximo de 24
meses ¢ considerado limite para realizar o diagndstico e a interven¢ao, a fim
de evitar problemas definitivos.

Segundo o convidado, a abordagem clinica para pacientes com
suspeita de HPN envolve protocolo detalhado, seguido tanto na
Universidade de Sao Paulo como em outras instituicoes pelo mundo.
Descreveu que, na primeira etapa desse processo, 0s pacientes passam por
uma avaliacao clinica minuciosa, que inclui uma triagem inicial que envolve
a tomografia de cranio. Em alguns casos, ¢ realizada uma ressonancia
magnética do encéfalo, incluindo o estudo do fluxo liquorico.

Continuando seu discurso, afirmou que, diante da hipotese
diagnostica estabelecida, os pacientes sdo encaminhados ao tap test, que
deve ser avaliado por profissionais qualificados, como neuropsicologos ¢
fisioterapeutas, por meio de testes pré-estabelecidos, analisando se ha
melhora nas condi¢des do paciente antes e depois do procedimento. A
presenca de melhora nesse teste indica a possibilidade de o paciente ser um
candidato adequado para intervencdo neurocirirgica. Nos casos de
resultados negativos no tap test, o procedimento nao exclui a possibilidade
de melhora do paciente € o exame ¢ repetido apos um meés.

O convidado explicou que, além do tap test, outros testes
alternativos, como o teste da infusdo (envolvendo a infusdo de liquido
cerebrospinal em vez de sua retirada) e a drenagem lombar externa
(simulando a valvula), sdo indicados. No entanto, o convidado alerta que
esses procedimentos apresentam desafios adicionais, como o risco de
meningite e outras complicagdes, exigindo internagdo e equipamentos
especificos.

Alguns videos apresentando pacientes deambulando apos a
realizacdo dos procedimentos foram exibidos a pedido do convidado, que
destacou a importancia da avaliagdo da tomografia de cranio, um exame
simples, que estd amplamente disponivel na rede do SUS.

O convidado concluiu sua fala destacando que se estima que
mais de 120 mil brasileiros possam ter HPN, mas a maioria ndo tem o
diagnostico estabelecido. Ele sugeriu a importancia de realizar triagens em
asilos e instituigdes que cuidam de 1dosos, pois muitas pessoas podem estar
sofrendo de uma condigao reversivel sem um diagnostico adequado.

Questionado quanto a viabilidade das visitas as instituicdes para
determinacao de diagnostico de HPN, o convidado afirmou que € possivel,
contudo, ndo ha disponibilidade de valvulas para os pacientes portadores de
HPN. Informou que essa valvula ja € vendida no sistema suplementar, entao
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o paciente que tem condigdes de pagar ou um plano de satide para fornecer
pode ter a valvula implantada. Enfatizou que ja existem muitos pacientes no
Brasil com essa valvula.

O convidado concordou com a colocacdo da presidente, que
defendeu a HPN como uma doenca rara e citou que, em trabalhos
epidemiologicos, a moléstia € considerada rara, especialmente ao considerar
a prevaléncia em outros paises, como a Noruega, onde a prevaléncia € de 22
casos para cada 100 mil habitantes. No entanto, ele ressaltou que essa
classificacao pode ser desafiadora devido a natureza idiopatica da condigdo,
onde a causa ¢ desconhecida. Explicou que avancos na compreensao da HPN
indicam possiveis ligagdes genéticas no sistema glinfatico, incluindo
componentes como a aquaporina 4. Isso sugere que, para alguns pacientes,
tratamentos futuros podem ndo exigir procedimentos invasivos, como a
instalacdo de valvulas ou intervengdes cirargicas.

A presidente perguntou se ndo ha um percentual de pessoas que
sdo diagnosticadas, por exemplo, com Alzheimer ou com Parkinson, e que,
na verdade, ¢ a hidrocefalia. O convidado disse que tem o privilégio de
conduzir o ambulatério e prestar atendimento especializado a pacientes desse
perfil, mas que € crucial reconhecer que aproximadamente 1,2 milhdo de
individuos no Brasil convivem com a deméncia de Alzheimer, representando
mais da metade dos casos de deméncia, refor¢ando a importancia da precisao
diagnostica desde as fases iniciais.

O convidado salientou a importancia de um diagnostico preciso
desde o inicio do processo de avaliagdo, pois o diagndstico equivocado pode
influenciar a percepcao do paciente sobre sua propria saude, impactando
negativamente o tratamento e a qualidade de vida. Nesse contexto, o
convidado disse que servicos de satide de referéncia otimizam as chances do
tratamento e contribuem para a constru¢gdo de uma base solida para a
compreensdo e gestdo da condi¢do, promovendo um impacto positivo na
vida dos pacientes e de suas familias.

Finalizado a intervencao do ultimo convidado, a presidente fez
algumas perguntas enviadas pelos cidaddos, que foram esclarecidas pelos
convidados. Todos enfatizaram a importincia da atengdo primaria no
diagnostico precoce e defenderam que o papel da atengdo primaria nao ¢
necessariamente o diagndstico de HPN, mas o seu rastreio. Os médicos
defendem o rastreio da condi¢do, porque conseguem detectar precocemente
todas essas situagdes € encaminhar para quem possa fazer o diagndstico
adequado.

Um dos convidados destacou a necessidade de traduzir e validar
uma escala de facil aplicacdo para o diagndstico da HPN, considerando que
algumas escalas europeias sdo complexas para serem implementadas em
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larga escala, e mencionou a escala japonesa como sendo uma alternativa
mais acessivel e adequada.

Quanto ao implante de valvula, o convidado enfatizou a
importancia da escolha entre uma valvula de pressao fixa e a programavel.
Destacou que a inser¢ao da valvula programavel demanda uma abordagem
mais especializada e a aquisi¢do de habilidades especificas para lidar com o
paciente de forma continua. Ao contrdrio de intervengdes cirurgicas
convencionais, o uso da valvula programavel exige um acompanhamento
constante por parte dos profissionais de satude.

4.4.Audiéncia Publica de 18 de outubro de 2023

I — Identificagao

4* Reuniao Extraordinaria

Finalidade: Debater acesso as formulas dietoterapicas para erros inatos do
metabolismo e para outras condigdes de satde raras e a qualidade das
formulas nutricionais metabolicas disponibilizadas pelo SUS. Reunido
presidida pela senadora Mara Gabrilli e pelo senador Flavio Arns.

II — Relato da reuniao

Na reunido estiveram presentes:

— Ida Schwartz, chefe do Servico de Genética Médica e
Referéncia em Doencas Raras do Hospital de Clinicas e
Porto Alegre (HCPA) e Professora Titular do
Departamento de Genética da Universidade Federal do
Rio Grande do Sul (UFRGS);

— Soraia Poloni, nutricionista da Sociedade Brasileira de
Triagem Neonatal Erros Inatos do Metabolismo;

— Monique Poubel, nutricionista do Centro de Referéncia
em Doencas Raras do Hospital de Apoio de Brasilia da
Secretaria do Estado de Saude do Distrito Federal;

— Ana Rita Ferreira, nutricionista do Ambulatorio de
Triagem Neonatal do Instituto J6 Clemente;

- Simone Arede, representante da Associacdo de Maes
Metabolicas;

SF/23684.33755-74



o

- Kelly Poliany de Souza Alves, coordenadora-geral de
Alimentac¢ao e Nutricdo do Ministério da Satude;

— Natan Monsores de Sa, coordenador-geral de Doengas
Raras do Ministério da Saude;

— Andressa Gomes de Oliveira, gerente substituta de
Regularizacdo de Alimentos da Agéncia Nacional de
Vigilancia Sanitaria (ANVISA); e

- Renata Zago Diniz Fonseca, gerente de Inspecdo e
Fiscalizacdo Sanitaria de Alimentos, Cosméticos e
Saneantes da Anvisa.

Exposicao da convidada - sra. Ida Schwartz

A convidada deu inicio a sua fala discorrendo sobre a defini¢ao
do grupo de doencas e condi¢des genéticas, raras e cronicas, esclarecendo
que, ao se falar em doenga crdnica, erros inatos do metabolismo podem ser
um exemplo, uma vez que a pessoa que nasce com essa alteracdo genética
permanecera com ela a vida toda, consequentemente, seu tratamento também
sera da infancia até a “melhor idade”. Condi¢do, essa, diferente de uma
pessoa que desenvolve cancer e, dependendo do tipo de cancer, tera a
possibilidade de realizar um tratamento pontual.

Explicando melhor o que sdo os erros inatos de metabolismo, a
convidada detalhou que sdao condi¢des em que as alteragdes genéticas fardo
com que a pessoa nao produza uma enzima em quantidade suficiente para o
seu metabolismo normal. Citou como exemplo de doenga genética rara mais
prevalente no Brasil, a fenilcetonuria, onde a pessoa ndo tem uma enzima
chamada fenilalanina hidroxilase, causando um aumento do substrato da
enzima fenilalanina.

Por analogia, a convidada ainda classificou a diabete e a doenca
celiaca como doengas cronicas, por dependerem de tratamento dietoterapico.
Assim, informou que serdo tratados os grupos que ndao dependem de
estratégias nutricionais para o seu tratamento, sendo os trés principais, a
fenilcetontiria, a homocistinuria classica e a aminoacidopatia.

Acerca dos protocolos, a convidada informou que nao existem
protocolos clinicos e diretrizes terapéuticas do Ministério da Saude para
nenhum erro inato do metabolismo. Ja as féormulas metabdlicas, somente
aquelas para os grupos fenilcetonuria ou homocistinuria classica fazem parte
do componente especializado de dispensacdo de medicamentos do SUS,
enfatizou a convidada.

Diante dessa afirmativa, explicou que o tratamento depende de
deixar o aminoacido que estd envolvido na doenga em niveis normais no
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paciente, restringindo a ingestdo de alimentos proteicos na dieta, j4 que as
proteinas sdo formadas por aminodcidos. Porém, como nao ¢é possivel
restringir a ingestao de somente um aminoacido, ¢ feita a dieta suplementar
através da formula metabolica, contendo aminoacidos essenciais para o
desenvolvimento do individuo, com exce¢ao do aminoacido envolvido na
doenca.

A convidada esclareceu, ainda, que esse tratamento ¢ muito
efetivo se for seguido corretamente por toda a vida, evitando que a pessoa
possa ter alguma deficiéncia cognitiva, trombose ou derrame cerebral,
podendo evoluir para o obito.

Para concluir, a convidada expressou sua preocupagdo em
relagdo a classificacdo dessa formula na legislacdo, sendo vista como
alimento e ndo como medicamento, trazendo uma série de discussoes, sobre
como ela deve ser aprovada e de como ela deve ser regulada e fornecida.
Informou também, que em vérios estados e cidades do interior essa férmula
¢ escassa, de maneira recorrente, devido a falhas na distribuigcdo e que, a
propria forma de licitagdo gera problemas relacionados a adaptacdo dos
pacientes, uma vez que, seguindo o principio da licitagdo, o Estado deve
adquirir a formulagdo com o menor preco. Sua Ultima preocupagdo expressa
fo1 quanto a falta de protocolos clinicos e diretrizes terap€uticas para outros
erros inatos de metabolismo que necessitam de uma dieta hipoproteica ¢ a
insercao no componente de medicamentos especializados do SUS.

Exposicao da convidada - sra. Soraia Poloni

A convidada deu inicio a sua fala explicando que a dieta ¢ feita
para que, por meio da restricao na quantidade de proteinas, se possa prevenir
a intoxicacdo pelo aminoacido que se acumula na doenga. A causa dessa
intoxica¢do ¢ o acimulo no sistema nervoso central, que na maioria das
vezes, gera sequelas irreversiveis, conforme explicou a convidada.

Informou que a histéria do tratamento dietético nao ¢
necessariamente recente, em que o primeiro paciente tratado dessa forma
tinha fenilcetonuaria, se tornando um modelo de sucesso de tratamento
dietético, que foi replicado para outras doencas. Segundo a convidada, ha
trés pilares importantes para o sucesso desse tratamento, sendo o primeiro a
restricdo de proteinas, o segundo tratando-se do uso dessa férmula e o
terceiro que € a triagem neonatal. Dessa forma, garante-se que o paciente
tenha o diagndstico € comece esse tratamento antes do inicio dos sintomas,
uma vez que muitos desses sintomas, especialmente neuroldgicos, siao
irreversiveis.

Essas formulas sao isentas ou tem muito baixa concentracao do
aminoacido que intoxica, na doenca em questdo, ¢ vao fornecer um aporte
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muito importante de vitaminas, minerais € outros aminodcidos essenciais,
sendo fundamental tanto para o controle da doenca, quanto para a nutrigao.
Outra questao trazida pela convidada foi acerca da dosagem, que ¢ diferente
de medicagdo, uma vez que, a quantidade da formula vai ser prescrita de
acordo com a doenga, com a idade e com a tolerancia, sendo completamente
individualizada, compondo a base da alimentacdo desses individuos. Foi
destacado pela convidada as inovagdes tecnologicas desenvolvidas acerca
desses produtos.

Outra questdao levantada pela convidada foi sobre a baixa
palatabilidade, ou seja, em geral, as formulas sdo desagradaveis para o
paladar, seja em sabor e odor. Essa situacdo afeta a adesao dos pacientes, que
necessitam tomar esse produto em grandes quantidades, varias vezes ao dia.
Assim, a convidada destacou ser necessario que as formulas sejam
apropriadas para a idade, a composi¢do nutricional e aos vdrios tipos de
paladares para que o paciente possa escolher aquela que consegue ingerir de
forma mais facil ou menos dificil, aderindo ao tratamento.

Para finalizar, a convidada frisou a discussao feita sobre se esses
produtos sao alimento ou medicamento, esclarecendo que, quando tratados
como alimentos, a regulagdo ¢ mais frouxa, impactando bastante a qualidade
dos produtos que chegam ao mercado, pois produtos e suplementos para fins
especiais ndo necessitam de nenhum teste prévio de seguranga antes de entrar
no mercado. E, se falando da parte nutricional, esses produtos nao t€ém uma
composi¢do de nutrientes indicada em nenhum regulamento com minimo e
maximo de nutrientes que seriam seguros para 0 mesmo tipo de nutrientes
que eles devem conter.

Exposicao da convidada - sra. Monique Poubel

A convidada deu inicio direcionando sua fala aos alimentos
hipoproteicos, ocupantes do terceiro lugar no tratamento dos erros inatos do
metabolismo. Afirmou que a alimentagao e a nutri¢ao sdo fundamentais para
o tratamento dos erros inatos no metabolismo e 75% das doencas raras que
manifestam na primeira infancia, podendo a alimentagao ser gatilho de uma
descompensagdo metabolica para esses pacientes. Informou que, com a Lei
n° 14.154, de 2021, que ampliou o numero de doencas rastreadas pelo teste
do pezinho, abriu-se um leque de possibilidades diagnosticas de varios erros
inatos do metabolismo, sendo 12 subcategorias.

Esclareceu que, o objetivo geral do tratamento nos erros inatos
do metabolismo ¢ reduzir essa producao de substancias toxicas, restringindo
o nutriente afetado através da dieta do paciente e fornecendo caloria,
proteina, vitaminas e minerais que sao essenciais para o desenvolvimento da
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crianga. A convidada destacou alguns itens, como as formulas e os alimentos
industrializados com baixo teor de proteina.

A convidada explicou que o manejo energético dessas doengas
¢ muito exigente e que, além de todas as diretrizes seguidas e orientacdes
feitas aos pacientes, deve-se prover energia, refor¢ando a importancia dos
alimentos especiais hipoproteicos. Assim, € necessario assegurar uma
alimentagdo segura e equilibrada de energia.

O alimento hipoproteico € aquele que contém baixo teor de
proteinas, mimetizando os alimentos comuns, como por exemplo o arroz,
macarrao, entre outros, que t€ém menos de meio grama de proteina por 100g
de conteudo do alimento, esclareceu a convidada, que também explicou que
esses alimentos devem fornecer em torno de 50% da ingestdo didria de
energia e vao ajudar a adicionar uma diversidade na dieta, manter a saciedade
¢ a adesdo, auxiliando no controle metabolico.

Segundo a convidada, existem poucos trabalhos em relagdo ao
alimento hipoproteico na literatura, porém, um estudo feito na Arabia
Saudita mostrou que a disponibilidade do alimento hipoproteico tem sucesso
na melhoria do resultado bioquimico do paciente, melhora o pardmetro de
crescimento e contribui para o aumento da ingestao de energia. Com isso,
afirmou que no Brasil ndo ha alimento hipoproteico para distribuir,
dificultando a indicagdo dessas dietas aos pacientes pelas clinicas.

Refor¢ou, ainda, que a inclusdo dos alimentos e de férmulas
com melhor palatabilidade auxilia no tratamento. Em termos de regulacao
sanitaria, informou que existe uma resolugdo que fala sobre alimentos
utilizados para necessidades especiais, assegurando que esses alimentos
devem ser isentos de aminoacidos e da proteina associada ao disturbio.
Porém, na realidade, nao existe a isenc¢ao, ¢ sim um baixo teor.

Citou que, em alguns paises, ha a exigéncia de normas de
controle de qualidade, padrao de identidade e qualidade e defini¢do de regras
especificas de rotulagem. A convidada disse que acredita que no Brasil
também deveria existir critérios de composi¢do para que os riscos de
consumo por pessoas que niao necessitam sejam minimizados.

Para finalizar, a convidada informou que a dieta com baixa
proteina traz um fardo econdmico alto, podendo levar a uma adesdo
insuficiente do tratamento, podendo ocasionar potenciais consequéncias
graves para a saude do paciente, agravando a inseguranga alimentar e o risco
de descompensagao metabdlica. Assim, sugeriu a criagcdo politicas publicas
que disponibilize para os pacientes alimentos especiais.

Exposicao da convidada - sra. Ana Rita Ferreira
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A convidada iniciou sua fala destacando a complexidade do
tratamento dietético ndo somente para os pacientes, mas para os pais ¢
responsaveis, citando algumas barreiras que dificultam o tratamento, como
os sabores e odores desagradaveis, o acesso a esses alimentos especiais
devido ao alto custo e algumas caracteristicas familiares e sociais.

Segundo estudos apresentados pela convidada, as taxas de ndo
adesdo, no Brasil, ndo estdo ligadas a faixa etaria nem a transicao do periodo
de infancia para a fase adulta. Aqui, os niveis inadequados ja estdo presentes
na infancia. Com a restri¢ao da dieta, a integracao social sofre interferéncias
negativas, como por exemplo em escolas, festas ou no proprio ambiente de
trabalho.

A convidada explicou que a forma de manejo também contribui
para isso, uma vez que esses alimentos sao muito especificos e precisam ser
pesados em balangas digitais, para que o paciente consuma a quantidade
prescrita pelo profissional que o acompanha. Além disso, com o alto custo,
cerca de 95% dos pacientes ndo conseguem comprar esses alimentos
especiais, acrescentou a convidada

Questdes importantes que foram trazidas pela convidada estao
relacionadas, por exemplo, ao mau halito apds o consumo; a dificuldade no
preparo, em decorréncia da dificuldade de diluicdo e pela dificuldade de
transporte da embalagem; e sobrecarga financeira apos o diagndstico.
Questodes religiosas e a falta do apoio emocional para os pacientes e seus
familiares também sao fatores que dificultam a adesdo ao tratamento.

A convidada também relatou o fato de muitos pacientes terem
vergonha de falar sobre seu diagndstico, com medo de serem estigmatizados
e desprezados, levando ao isolamento social. Apontou a monotonia alimentar
como uma barreira ao tratamento e, até mesmo, em outra percepcao, o
consumo excessivo dos alimentos que fazem parte de sua dieta. Destacou
que as gestantes precisam de um preparo ainda maior, pois hé possibilidades
de o bebé ja nascer com sequelas graves e irreversiveis, quando ndo ocorre
um aborto.

Para finalizar, afirmou que, por consequéncia da ndo adesdo ou
abandono do tratamento, pode ocorrer um impacto negativo na inteligéncia
do paciente, diminuindo suas habilidades mentais.

Exposicao da convidada - sra. Simone Arede

A convidada comecou sua fala compartilhando suas
experiéncias adquiridas por ter um filho que necessita de alimentagdo
especial, relatando coisas simples, como por exemplo uma ida ao
supermercado, mas que acaba se tornando frustrante, por ndo poder levar o
filho e ndo poder ceder as suas vontades alimentares, em decorréncia de sua
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dieta. Disse ainda, que toda familia que convive com algum paciente que
necessite de formula, em algum momento passara pela falta desse alimento,
expondo que € uma situacao desagradavel, em que a pessoa se v€ a mercé da
Justica, ¢ mesmo em vias judiciais, muitas vezes encontra empecilhos,
dificultando o processo.

Foi exibido, a pedido da convidada, um video de uma mae que
enfrenta um diagnodstico tardio e de seu proprio filho falando sobre a questao
da férmula. Logo apos a exibi¢do, pediu para misturar duas formulas de duas
marcas diferentes disponiveis no Brasil, para mostrar como ¢ o preparo e
mostrar que realmente ndo sdo palataveis. Assim, sem mostrar o rétulo, ela
misturou uma das formulas em um copo comum, demonstrando que nao ha
uma dissolucao completa, e em outro copo diferente, que ndo ¢ encontrado
no Brasil, utilizando a mesma férmula, obteve o resultado de dissolugao total
do alimento. Ainda afirmou que, se essa mistura fosse realizada em um copo
comum, todos os dias, em pelo menos dez dias, o copo teria que ser
descartado, pois ficaria preto e com o cheiro horrivel. Argumentou, também,
que muitos adolescentes ndo querem fazer o uso da férmula pelo mau halito
decorrente.

Em sequéncia, a convidada ofereceu a alguns participantes, que
experimentaram a formula e confirmaram o gosto e cheiro muito ruins de
uma marca, € a outra era menos ruim. Assim, ela expds o seu desejo de que
todos os pacientes tivessem a oportunidade de escolher uma féormula melhor
para a adaptagdo de seu paladar, mas que isso muitas vezes nao € possivel. E
para encerrar, a convidada sugeriu que a Anvisa buscasse regulamentar esses
alimentos, pois ¢ uma questdo que dificulta bastante que novas férmulas
cheguem ao Brasil para que os pacientes tenham o direito de escolha.

Exposicao da convidada - sra. Kelly Alves

A convidada esclareceu que traria em seu debate o direito a
alimentacao adequada para as pessoas que tém essas doengas, afirmando que
a responsabilidade ndo ¢ somente do SUS, demandando politicas publicas
intersetoriais. Além disso, reforcou as problematicas trazidas pelos
convidados anteriores a respeito dos pregos, politica tributaria e dificuldades
financeiras das familias.

Lembrou que, o Plano Nacional de Alimentacdo Escolar
(PNAE) garante aos estudantes de escolas publicas que possuem
necessidades alimentares especiais uma dieta especializada, refor¢ando a
responsabilidade de cuidado com a alimentacdo adequada e saudavel dos
estudantes. Afirmou que € necessario pensar no direito ao acesso a esses
alimentos como uma questdo de assisténcia social, demandando uma
articulacdo com o Sistema Unico de Assisténcia Social.
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Informou que o SUS tem uma conjuntura favoravel para a
construcdo intersetorial de solucdes para essas questdes expostas,
congregando 24 ministérios. Propos que € importante avancar essa discussao
junto a outros ministérios para que se encontre solugdes mais rapidas e
concretas. Logo apos, foi perguntado a convidada sugestdes de ministérios.
Ela mencionou o Ministério de Industria ¢ Comércio, o Ministério da
Fazenda, o Ministério da Agricultura, o Ministério do Desenvolvimento
Social, o Ministério da Saude e o Ministério da Ciéncia e Tecnologia.

Exposicao do convidado - sr. Natan Monsores de Sa

O convidado deu inicio contextualizando a fala dos demais
convidados e informando que, na Secretaria de Ateng¢do Especializada a
Saude, no Ministério da Saude, estd sendo bastante discutida a questdo da
nutricdo enteral, parental, a questdo de dietas, as pessoas que tém
necessidade de fazer transplante intestinal, por exemplo, € a consequente
terapia para esse transplante. Além disso, falou sobre o esfor¢o constante de
manter a porta aberta para parte da populacao afetada por esses erros inatos
de metabolismo, que ¢ a questao central da triagem neonatal.

Afirmou a existéncia da oferta de protocolos, ambulatorios e
atendimento adequado para essa populagdo. Informou, também, que a
distribuicdo desses alimentos para os estados ndo € uniforme, ocasionando a
caréncia das formulas em algumas cidades. Para encerrar, o convidado
destacou vislumbrar solu¢des de curto, médio e longo prazo. As solugdes de
curto prazo sdo aquelas relacionadas a triagem neonatal. As de médio prazo
sdo os protocolos. Ja para as de longo prazo, propde chamar o setor produtivo
para essa discussdo, a fim de ter a cadeia produtiva de alimentos mais
inteirada dessa necessidade.

Exposicao da convidada - sra. Andressa Gomes de Oliveira

A convidada iniciou sua fala enfatizando a importancia das
formulas. Para contextualizar, informou que, nos anos de 2018 ¢ 2019, a
Anvisa conduziu um processo regulatorio, criando, por meio de resolugao,
uma categoria especifica para formulas dietoterapicas para erro inato do
metabolismo, que estabelece os requisitos de composicdo, qualidade,
seguranga e rotulagem para esses produtos, de forma que, caso nao fossem
seguidas, ndo poderiam mais ser fabricados no Brasil ou importados. Antes
dessa resolucdo, essas formulas eram abarcadas como alimentos para fins
especiais, sem uma categoria especifica para enquadramento.

Esclareceu que essa resolucao trouxe a defini¢do das formulas,
estabeleceu requisitos sanitarios, assegurando a qualidade e seguranga
nutricional na producdo de formulas, seguindo evidéncias cientificas, e
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requisitos especificos de rotulagem. Para finalizar, informou que, hoje, a
empresa precisa comunicar o inicio da fabricacdo e importa¢ao no 6rgao da
vigilancia sanitaria local e que estd em andamento uma revisdo dessa
resolugdo, que esta prevista para publicacao até o final de 2023, alterando a
forma de regulamentacdo dessas formulas dietoterapicas passando essa
categoria para uma categoria com obrigatoriedade de registro na Anvisa,
passando por um controle pré-mercado.

Exposicao da convidada - sra. Renata Zago Diniz Fonseca

A convidada deu inicio a sua fala explicando sobre a
regulamentacao das formulas dietoterdpicas e como elas acontecem hoje no
Brasil. Explicou que, primeiro, ¢ feito um comunicado de inicio de
fabricacdo nas vigilancias sanitarias locais e, entdo, ela ¢ dispensada de
registro, sem uma analise prévia. No pds-mercado, ¢ feita uma inspegao para
licenciamento das fabricas. No comércio, o SUS adquire, em volume baixo
e preco alto. A fiscalizagdo atuante no comércio e nas fabricas ¢ feita em
conjunto pela Anvisa e pelas vigilancias sanitarias locais, explicou a
convidada.

Informou que, a partir de 2018, duas empresas brasileiras foram
inspecionadas e, neste ano, inspecionou uma empresa importadora, e que,
mesmo antes de 2018, j4 eram realizadas algumas fiscalizacdes, mas que
depois, tiveram um olhar mais atento para essas empresas € esses produtos.

Encaminhando para o encerramento, esclareceu que, atualmente
a situagdo das empresas brasileiras ¢ que nenhuma cumpre com os requisitos
sanitarios vigentes, resultando no encerramento da produgdo, seja por
imposi¢ao ou por decisdo propria. Além disso, disse que os maiores desafios
dessas empresas estdo relacionados ao seu investimento em relacdo a
estrutura, equipamentos, recursos humanos e estudo e conhecimento dos
proprios produtos. Ainda enfatizou que a Anvisa atua por meio de denuincias
que recebe, por meio de notificagdes de eventos adversos, pelos contatos
com as proprias vigilancias sanitarias estaduais € municipais € por essa
aproximacao com a sociedade civil.

4.5.Audiéncia Publica de 14 de novembro de 2023

I — Identificacio

5* Reuniao Extraordinaria
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Finalidade: Avaliar a Politica Nacional de Atencao Integral em Genética
Clinica e medidas para seu aprimoramento. Reunido presidida pela Senadora
Mara Gabrilli.

II — Relato da reuniao

Na reunido estiveram presentes:

- Mayana Zatz, professora de Genética do Instituto de
Biociéncias da Universidade de Sao Paulo;

- Vanessa Romanelli Tavares, supervisora do Laboratorio
de Biologia Molecular do Instituto J6 Clemente;

~ Andrea dos Santos, vice-presidente da Sociedade
Brasileira de Genética;

— Dafne Horovitz, coordenadora clinica do Centro de
Genética Médica e Servico de Referéncia em Doengas
Raras da Fundagao Oswaldo Cruz (FIOCRUZ);

— Ida Schwartz, presidente da Sociedade Brasileira de
Genética Médica e Gendmica;

— Natan Monsores, representante da Coordenagdo-Geral de
Doengas Raras do Ministério da Saude.

A presidente da Subcomissdo esclareceu que a finalidade da
audiéncia ¢ discutir a Politica Nacional de Atencdo Integral em Genética
Clinica, seus desafios e medidas que podem ser adotadas para o seu
aprimoramento, ja que 80% das doengas raras decorrem de fatores genéticos.
O objetivo dessa politica de genética clinica, quando foi instituida em 2009,
era estruturar, no SUS, uma rede de servicos em genética clinica para
permitir o acesso da populacao a esse atendimento especializado, por meio
do aconselhamento genético. Apontou ainda que a grande dificuldade inicial
fo1 a falta de previsdo de recursos orcamentarios para o seu funcionamento.

Informou ainda que outro desafio da politica nacional ¢ a
caréncia de profissionais especialistas em genética e a distribui¢do desigual
desses especialistas pelas regides do Brasil. O ensino de genética nas
faculdades de medicina e demais areas de salide concorre também para o
impasse, em decorréncia da escassez da pratica necessaria nas faculdades, de
atendimento e cuidado com pacientes de doencas raras. Foi apresentado
levantamento que aponta, em uma década, o aumento em dobro de niameros
de médicos geneticistas, mas a quantidade ainda ¢ insuficiente.
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Segundo a senadora, quando a Portaria n® 199, de 30 de janeiro
de 2014, foi publicada e instituida a Politica Nacional de Ateng¢ao Integral as
Pessoas com Doengas Raras, foi visualizada a necessidade de uma correcao
quanto ao aconselhamento genético que nao deveria ficar restrito apenas aos
médicos geneticistas. Essa Portaria também trouxe incentivos financeiros de
custeio para avaliacdo, diagnostico e tratamento das pessoas com doencas
raras de origem genética.

ApOs prestadas essas informagdes, a presidente deu inicio a fase
de oitivas com a primeira convidada da reunido.

Exposicao da convidada - sra. Mayana Zatz

A convidada iniciou sua fala, apresentando sua colega de
trabalho responsavel pela area de doengas genéticas voltada para o autismo,
que falard um pouco sobre o seu trabalho.

Antes de adentrar no assunto, a convidada falou sobre a missao
do Centro do Genoma Humano, que ¢ a pesquisa cientifica, transferéncia de
tecnologia, educagdo e divulgagdo, ja tendo estudado mais de 100 mil
pessoas de familias com doencas genéticas. Fazendo um historico do
processo, informou que o pioneiro da genética humana surgiu na década de
1960, e na década de 1980 foi implementado o diagnostico molecular em
estudo de proteinas, justamente para melhorar o diagnostico, identificar e
entender a funcdo dos genes responsaveis por doengas genéticas, quando
foram identificados cerca de 40 genes novos.

Segundo a convidada, foi iniciado, em 1990, o Projeto Genoma
Humano, para esclarecer a contribuicdo genética versus o ambiente nas
caracteristicas mais relevantes das pessoas, com a proposta de mapear ¢
sequenciar todos os genes humanos até 2005.

Informou que, com a inauguracdo do Centro de Estudo do
Genoma Humano e Células Tronco, no ano 2000, para estudar o diagndstico,
¢ feito também o aconselhamento genético e orientagdo, pesquisando a
funcao dos genes, com a expectativa de desenvolver novas terapias. Com a
introdu¢ao do Next Generation Sequencing, houve uma melhora muito
grande no diagnodstico das doencas genéticas. Em 2019, foi adquirido um
novo sequenciador que permitiu aumento significativo no diagnéstico de
doengas genéticas com menores custos, além de novas pesquisas sobre
tratamento.

Atualmente, conforme informou a convidada, € possivel
sequenciar um genoma humano completo em algumas horas. Também se
conta com painéis que estudam 20 mil genes responsaveis por doencas
genéticas a0 mesmo tempo, € permite pesquisas € melhora no diagnodstico
com outras técnicas. Entre diagnosticos e consultas, estdo sendo realizados
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mais de 3 mil por ano, sendo que cerca de mil destes sem custos aos
pacientes.

A convidada trouxe a informacao de que foi iniciado um novo
projeto para manter um banco de dados da populacao brasileira, de forma a
ajudar na interpretacdo quando uma nova mutagao em paciente € patogénica,
e também a de estimar a prevaléncia de doencas recessivas em nossa
populacdo, evidenciando a importancia do seu estudo pela elevada
miscigenacao dos brasileiros.

Ainda alertou para a importancia da realizacdo da triagem
neonatal para todas as doencas trataveis. Além disso, para a testagem, a
maior aderéncia ¢ dos pacientes em idade reprodutiva, como fator importante
para a decisdo de terem filhos.

Em seguida, a colega de trabalho da convidada explicou sobre
o seu trabalho, esclarecendo que, em relagdo a parte genética do autismo, ja
se tem um modelo multifatorial que caracteriza o autismo, sendo uma
arquitetura genética complexa. Esse trabalho contribuiu com a sugestao de
trés novos genes candidatos, fazendo parte de um consorcio internacional,
contribuindo com mais de 150 genes associados ao autismo. Encerrou sua
contribui¢do informando que, acredita ser possivel colaborar, também, com
o desenvolvimento de testes que tenham melhor custo-beneficio, cobrindo
praticamente todos os tipos de variantes genéticas, € que poderiam viabilizar
a aplicagdo no SUS.

A convidada, ao retomar a exposi¢do, destacou que modificar
genes ¢ de extrema importincia para tratar algumas formas de céancer,
doencas genéticas e até contra o envelhecimento precoce. Um grande
problema ético enfrentado esta relacionado ao custo, e o desafio ¢ tornar
esses tratamentos acessiveis para todos os pacientes. O custo desses
tratamentos e terapias no Brasil estd estimado em bilhdes de ddlares em
alguns casos, até custos impossiveis.

Como forma de prevenir o nascimento de novos afetados,
fizeram a proposta ao Ministério da Saude de realizar uma triagem de
mutagdes para doencas recessivas, para casais em idade reprodutiva antes de
terem o primeiro filho afetado. Assim, o valor que seria investido em
tratamentos e terapias, seria revertido para a triagem de mutagdes,
alcangando um maior nimero casais na preven¢ao do que no tratamento, o
que geraria um beneficio imensurdvel a economia.

Exposicao da convidada - sra. Vanessa Luiza Romanelli Tavares

A convidada iniciou sua apresentacdo informando sobre a
atuacdo do Instituto J6 Clemente (IJC) na prevencdo e promogao da satde
por meio da triagem neonatal, em diversas estratégias dentro da inclusdo
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social, da defesa de garantias dos direitos das pessoas com deficiéncia
intelectual, com outros tipos de deficiéncias, com doencgas raras e também
um eixo dentro da ciéncia, inovacdo e educacdo. Além disso, a entidade
realiza cerca de 67% da triagem neonatal do Estado de Sao Paulo e atende a
100% da triagem neonatal dos hospitais publicos no Municipio de Sao Paulo.

Esclareceu que a triagem neonatal ndo ¢ simplesmente o
diagndstico, mas sim um programa que comeca na capacitagao de toda uma
rede de profissionais, iniciando com a coleta e transporte, para que essas
amostras cheguem ao centro de referéncia, € vai do tratamento ao
acompanhamento desses pacientes, com a realizacdo de exames
especializados, incluindo exames moleculares e genéticos. Ha também o
trabalho em equipes interdisciplinares, a garantia de acesso aos
medicamentos e formulas, por meio de protocolos clinicos e diretrizes
terapéuticas, e tratamentos, como, por exemplo, transplantes. Toda essa
cadeia cumpre com o objetivo de fazer com que a crianca se desenvolva com
maior qualidade de vida e com menor onerosidade aos sistemas publicos de
saude, diminuindo sequelas e obitos. A titulo de exemplificacao, a convidada
informou que, atualmente, nao ha cobertura de 100% de criancas triadas no
teste do pezinho.

Segundo a convidada, nos servigos publicos em genética
médica, € possivel observar a centralizagdo deles com a dificuldade de acesso
as atividades especializadas em instituigdes de pesquisa e universidades. Nas
regioes Sul e Sudeste se concentram os geneticistas clinicos, € ainda assim a
quantidade nao ¢ suficiente. Da mesma forma, nas regides Norte, Nordeste e
Centro-Oeste, encontra-se grande caréncia de centros de referéncias
habilitados para o tratamento, sendo necessaria a ampliacdo de servigos
habilitados e cadastrados pelo Ministério da Satde.

Uma das grandes dificuldades clinicas, indicada pela convidada,
¢ a de equipes clinicas interpretarem testes genéticos, dada a grande procura
de profissionais da satide solicitando auxilio na interpretagdo de testes
genoOmicos em laboratorios genéticos. Isso € indicativo que ndo confere
seguranc¢a a conduta clinica, do tratamento e tampouco a correta prescri¢ao
de testes geneéticos.

Na opinido da convidada, ha quatro exemplos de programas que
funcionam como modelos para capacitagao continuada de profissionais da
saude: a capacitagdo no teste do pezinho, para a realizagdo de um
procedimento correto para obtengdo de uma amostra adequada; o curso de
extensdo em triagem neonatal, oferecido pela Universidade Federal em
colaboracdo com o Ministério da Satde; o programa desenvolvido por uma
sociedade genética nos estados da Australia, para a manutencao do padrdo
do certificado daqueles aconselhadores genéticos; e a recente iniciativa do
Centro Integrado de Doencgas Genéticas, que visa ao atendimento de
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pacientes na area de doengas genéticas, propiciando a melhora e
aperfeicoamento de diagndstico, tratamento e reabilitagdo, capacitagdo de
profissionais, pesquisa e atuagdo em propostas de politicas publicas.

A convidada citou um depoimento de paciente com atrofia
muscular espinhal do tipo 2, a dificuldade de ele ter acompanhamento por
neurologista perto da sua residéncia, com necessidade de atendimento
online. Exemplo que refor¢a a importancia da telemedicina para o
atendimento de pacientes com sintomas avangados de doencas que nao foram
diagnosticadas na triagem neonatal. Ha casos também de pacientes que nao
conseguem chegar a atencdo especializada no SUS consultados por varios
médicos sem conduta definitiva, com posse da prescrigao de exame genético,
ndo conseguem realiza-lo, até chegarem as universidades e centros de
pesquisa para conseguirem realizar o exame.

O 1JC, informou a convidada, conta com consultores médicos
especializados para cada nicho de doencas, relatando casos que chegam ao
Instituto sem conclusdo diagnostica por falta de acesso a testes genéticos
pelo SUS. A convidada ressaltou as Portarias 1.111/2020 e 18/2019, que
incluem o sequenciamento completo de exoma na tabela de procedimentos
do SUS e a investigacdo etiologica da deficiéncia intelectual de causa
indeterminada, mas, ndo foram implementadas no SUS.

Ao falar sobre genética aplicada, citou um projeto desenvolvido
pelo 1JC com o objetivo de triar 192 mil criangas para a atrofia muscular
espinhal e o fruto desse trabalho j& foi langado, constituindo um guia de
orientacdo para o diagndstico, seguimento e tratamento de pacientes
identificados na triagem.

Segundo a convidada, isso so ressalta que areas de pesquisas
nacionais para desenvolvimento ¢ producdo de terapias, producdo de
reagentes e testes em territorio nacional necessitam de mais incentivo do
Governo, o que poderia ser, até mesmo, uma diminui¢do de impostos de
importacdo. Sugeriu, ainda, uma parceria com a iniciativa privada para o
desenvolvimento de programas de apoio ao paciente com doencgas raras,
tanto no diagndstico quanto na negociagao de custos de tratamento, alertando
para a necessidade de previsdo e revisao de or¢gamento do Ministério com
relagdo a infraestrutura e equipamentos para diagnostico e atendimento de
pessoas com doencgas genéticas e atualizagdo da Tabela SUS com relagdo a
procedimentos € exames.

Para finalizar sua fala, a convidada destacou a oportunidade de
aumento de sobrevida de pessoas com doengas genéticas, trazendo qualidade
de vida e insercao na sociedade por meio dessas audiéncias que estao sendo
realizadas, ¢ a necessidade de articulacao de todas as esferas do Governo,
trazendo fluxos de diagnoésticos e de tratamentos dessas doengas, além da
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importancia de ter um grupo especializado, junto ao Ministério da Satde para
auxiliar nessas necessidades.

Exposicao da convidada - sra. Andrea dos Santos

A convidada deu inicio a sua fala abordando a dificuldade de
fazer a estruturagdo genética de uma populacdo por passar por diferentes
processos que determinardao padroes de estrutura populacional distintos, que
refletem o povoamento desde a origem, enquanto género Homo. Segundo a
convidada, a populagcdo miscigenada brasileira torna esse mapeamento mais
dificil, havendo uma auséncia de dados genOmicos nacionais que
representem todas as regioes que formam o Brasil. Na Regido Sudeste, ha
uma maior concentracdo de informacgdes, mas estao subrepresentadas, o que
gera um grande aporte de alelos especificos e raros, que vao levar a essas
doencas raras.

Em relacdo ao SARS-CoV-2, a convidada citou o exemplo de
testes de associacdes que foram feitos em pacientes da Amazonia. Pela
associagdo de dados realizada, pelo menos 355 novos marcadores estavam
presentes em casos graves. Esses testes levaram em consideracdo a idade e o
sexo, entre outros confundidores, ¢ foram encontradas 18 variantes que
estavam associadas com a gravidade da covid, muitas das quais nunca tinham
sido associadas. Os individuos que tém essas variantes apresentam uma
chance dez vezes maior de desenvolver formas graves da doenca em relagao
aos individuos que ndo as tém. Essa situacdo demonstra a importancia da
compreensao da estrutura gendmica da populagio.

Para concluir, a convidada destacou a necessidade de uma
interagdo entre os governos € as instituigdes de ensino e pesquisa e frisou a
importancia e necessidade de formacao de recursos humanos, principalmente
em nivel gendmico, de aconselhamento genético.

Exposicao da convidada - sra. Dafne Horovitz

A convidada, ao iniciar sua apresentacao, esclareceu que o foco
da sua abordagem seria a constru¢ao da politica no SUS, explicou o
surgimento, que ocorreu com o Projeto Genoma, em 2001, quando se
sequenciou 0 genoma humano.

Em levantamento apresentado pela convidada em relagdo aos
servigos, aqueles ligados a pratica da genética clinica eram concentrados nas
regides Sul e Sudeste, ndo tendo suporte laboratorial suficiente e a
especialidade de genética clinica ndo era reconhecida no SUS. Assim, a
maioria dos servigos estava em hospitais universitdrios de ensino de
exceléncia, explicou a convidada. Diante dessas conclusdes, em 2004 foi
convocado um grupo de trabalho para a elaboragdo da Politica Nacional em
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Gengética Clinica, que nao teve forca politica para ser efetivada, afirmou a
convidada

De acordo com a convidada, com a edi¢dao da Portaria n® 81, de
20 de janeiro de 2009, foi instituida a Politica Nacional de Ateng¢ado Integral
em Genética Clinica. E em 2012, as doengas genéticas comegaram a ser
chamadas de doencas raras, e foram entdo contempladas com agdes
envolvendo a atengdo em saude primaria até a especializada, cuidado
integral, promoc¢do a saude, preven¢do dos agravos, tratamento e
reabilitacao.

Seguindo a cronologia dos fatos, a convidada citou a Portaria
199, de 2014, que permitiu financiamentos. A politica de doencas raras,
explicou a convidada, possui dois eixos, sendo o primeiro de origem genética
e o segundo de origem ndo genética, para funcionar dentro da l6gica do SUS
em relagdo aos fluxos, referéncia e contrarreferéncia, incluindo
procedimentos de investigacao e de terapia.

A convidada ainda citou que os tratamentos medicamentosos
estariam dentro dos protocolos ¢ que, em termos de doencas raras, sao
poucos os medicamentos, inviabilizando a afirmacdo de que a politica de
doengas raras ¢ impagavel devido aos tratamentos, ja que a maioria delas
sequer tem tratamento especifico. Assim, o objetivo principal passou a ser o
diagnostico clinico, a informacao da familia em relacdo ao diagnostico, o
progndstico, o acompanhamento, o aconselhamento genético, o tratamento e
0 suporte.

Finalizando a sua apresentacdo, a convidada apontou alguns
desafios enfrentados para a implantagdo e execugdo da Politica Nacional de
Atencao Integral as Pessoas com Doengas Raras em todas as regides do Pais.

Exposicao da convidada - sra. Ida Schwartz

A convidada iniciou sua participagdo conceituando o
aconselhamento genético e esclarecendo que a finalidade nao ¢é prevenir a
ocorréncia de doengas genéticas, uma vez que mesmo com a triagem
neonatal as malformagdes congénitas isoladas e sindromes podem ocorrer.

A intencao, segundo a convidada, ¢ fazer com que a familia e o
proprio individuo compreendam os fatos médicos associados ao diagndstico,
como a hereditariedade contribui para a ocorréncia daquela condigdo, as
alternativas para se lidar com o risco de recorréncia, promover a autonomia
em relacdo a escolha de curso de acdo mais apropriado para a familia e
propiciar o melhor ajuste possivel em relagdo a doenga, e citou as premissas
do aconselhamento genético.
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A convidada explicou que o objetivo da realizagdo do teste
genético ¢ prevenir o desenvolvimento de uma doenga genética ¢
assegurando seu diagndstico e tratamento precoce. Explicou que doencas
genéticas ndo significam o mesmo que doengas raras.

Para encerrar sua fala, a convidada frisou que toda testagem
genética deve ser oferecida em um ambiente de aconselhamento genético,
oferecido pré e pos-teste. Citou trés desafios, sendo o nimero limitado de
médicos geneticistas, a fila de espera para atendimento em genética e o
oferecimento de servigos de genética por profissionais nao habilitados.
Como solucdo, apontou a necessidade de propiciar a consulta com
profissionais habilitados, o aconselhamento genético em grupo € uma equipe
multiprofissional. A disponibilizagdo de maior acesso a testagem genética
também possibilitaria o encurtamento da odisseia diagnostica dos
individuos, fortalecendo os servigos de referéncia no Brasil.

Exposicao do convidado - sr. Natan Monsores

O convidado iniciou sua apresentagdo respondendo algumas
perguntas que foram feitas pelo e-cidadania a respeito das perspectivas do
convidado quanto a capacitacao de profissionais especializados para atender
pacientes com alguma condicao genética e se havera oferta de exames para
o diagnostico nas unidades basicas de saude e incremento do aconselhamento
genético. Em atengdo a primeira pergunta, informou que a capacidade de
profissionais esta no horizonte de acdes para o proximo ano e, em relacao a
oferta de exames, ha um projeto de fazer uma oferta estruturada, dentro do
SUS, de painéis NGS (painéis de sequenciamento de nova geragdo) de
exoma, onde receberdo o aporte de recursos para a aquisicdo de
equipamentos para, mediada pela telemedicina, conseguirem atender as
necessidades.

Respondidas as perguntas, o convidado fez uma distingao entre
a Coordenagao-Geral de Doengas Raras e a Coordenagao-Geral de Sangue e
Hemoderivados, onde a primeira cuida dos servigos de referéncia e, a
segunda, da triagem neonatal. Informa ainda que, atualmente, em relacao ao
atendimento, se tem uma consulta médica na ateng¢do especializada, com
codigo especifico na Tabela SUS e subcodigo de atendimento ambulatorial,
que ¢ uma consulta em genética clinica.

A consulta em genética clinica vai ser faturada pelo gestor
municipal ou pelo gestor estadual, dentro do boletim de producao
ambulatorial. Segundo o convidado, essa organizacdo esta aquém da
necessidade existente atualmente.

Encerrando sua participagdo, refor¢ou a questdo de alcangar
pessoas com sindrome de Down e pessoas com anomalias congénitas

SF/23684.33755-74



a7

importantes que ndo estdo cobertas dentro da Portaria n® 199, de 2014,
caminhando com a questdo do aconselhamento genético para questdes
reprodutivas. Destacou que a oferta desses servigos estruturados pelo SUS
se torna cada vez mais importante com uma equipe multiprofissional para
assegurar algum grau de assessoramento genético as familias.

5. Sumario das propostas apresentadas durante as atividades da

CASRaras

- Aprimoramento da logistica de coleta e distribuicdo das
amostras do teste do pezinho para os laboratorios, com destaque
para a necessidade de alcancar as localidades mais remotas da
Amazonia.

— Descentralizacdo da execuc¢do dos exames laboratoriais da
triagem neonatal.

- Ampliagdo da oferta de servigos de telemedicina no SUS.

- Realizagdo de campanhas de esclarecimento e conscientizagao
da populagao quanto aos diversos aspectos da triagem neonatal.

- Repasse de verbas com prestagdo de contas obrigatéria pelos
gestores municipais e estaduais.

— Atualizacdo do SUS, para que se torne mais sustentavel.

- Ampliagdo do nimero de centros capacitados a executar as
diversas etapas da triagem neonatal.

— Atribuicdo ao Ministério da Saude de competéncia para
fiscalizar os servicos dos entes subnacionais.

- Modificacdo das normas de licitagdo para facilitar a aquisi¢ao
de insumos para a realizacao da triagem neonatal.

- Ampliagdo de gastos governamentais em investimento e custeio
das acoes e servigos relacionados ao PNTN, bem como elevagao

da remuneragdo paga pelos servicos prestados (reajuste da
Tabela SUS).

- Realizagdo de monitoramento permanente da proporcao entre
nascidos vivos e nimero de bebés triados em cada municipio.

- Implantacdo de programa de fortalecimento da industria
nacional de equipamentos e insumos para a realizagdo da
triagem neonatal, bem assim de incentivos tributarios para a
aquisicao desses produtos pelas entidades.
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Gratuidade do transporte publico para que os pais levem seus
bebés para os testes diagnosticos das doengas previstas no
PNTN.

Estabelecimento de protocolo clinico e diretrizes terapéuticas
para a hidrocefalia de pressdao normal (HPN), com capacitacao
de equipes de triagem e investimento na instalacdo de
equipamentos de neuroimagem.

Realizagdo de acdes de triagem da HPN em asilos e institui¢des
de acolhimento de idosos.

Tradugdo e validagdo, no Brasil, de escala para o diagndstico da
HPN.

Desenvolvimento de protocolos clinicos e diretrizes
terapéuticas para erros inatos do metabolismo.

Oferta de formulas dietoterdpicas mais palataveis as pessoas
com erros inatos do metabolismo.

Aumento da rigidez da regulacdo pertinente as férmulas
dietoterapicas, tratando-as como medicamento em vez de
alimento.

Realizagdo de programa de triagem de mutacdes geneticas para
doencgas recessivas direcionada a casais em idade reprodutiva
antes que tenham o primeiro filho.

Descentralizagdo dos servigos especializados em genética, com
maior disponibilizacdo de servigos e profissionais geneticistas
nas regides Norte, Nordeste e Centro-Oeste.

Incentivos governamentais para pesquisa € desenvolvimento de
terapias, producdo de reagentes e testes genéticos em territdrio
nacional, com estabelecimento de parcerias com a iniciativa
privada.

Revisdao do or¢amento do Ministério da Saude com relagdo a
infraestrutura e aos equipamentos para diagnostico e tratamento
de pessoas com doencas genéticas, e atualizagao da Tabela SUS
com relacdo a procedimentos e exames dessa area.

Criacdo de grupo especializado em doencas genéticas na
estrutura do Ministério da Satde.

Aumento da interagdo entre o governo federal e as instituigdes
de ensino e pesquisa, com destaque para a formagao de recursos
humanos, principalmente na area da gendmica e do
aconselhamento genético.
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6. Principais encaminhamentos adotados durante o segundo semestre

de 2023

Em decorréncia das questdes levantadas durante as atividades

relatadas, foram adotadas, todavia sem exaurir todas as demandas, as
seguintes providéncias no ambito das atribuicdes e competéncias do Senado

Federal:

Envio do Requerimento (RQS) n° 109, de 2023, da Senadora
Mara Gabrilli, que requer que sejam prestadas, pela Senhora
Ministra de Estado da Saude, Nisia Trindade Lima,
informagoes sobre a implementagdo dos preceitos da Lei
n°14.154, de 26 de maio de 2021, que tornou obrigatoria a
realizagdo do teste do pezinho ampliado em todo o territorio
nacional.

Envio do Requerimento (RQS) n® 320, de 2023, da Senadora
Mara Gabrilli, que requer que sejam prestadas, pela Senhora
Ministra de Estado da Saude, Nisia Trindade Lima, que requer
informagoes sobre a publicagdo de Protocolo Clinico e
Diretrizes Terapéuticas (PCDT) da Lipofuscinose Ceroide
Neuronal Tipo 2 (CLN 2) — também conhecida como doenc¢a de
Batten —, necessdrio para orientar o tratamento das pessoas
com a doenca no ambito do SUS.

Envio do RQS n° 5559, de 2023, da Senadora Mara Gabrilli,
que requer que sejam prestadas, pela Senhora Ministra de
Estado da Saude, Nisia Trindade de Lima, informagoes sobre a
publicagcdo de Protocolos Clinicos e Diretrizes Terapéuticas
(PCDT), aprovados pela Comissdo Nacional de Incorporagdo
de Tecnologias no Sistema Unico de Saiide (CONITEC), a
pactuagdo das tecnologias incorporadas e o efetivo inicio da
dispensacgao.

Envio do RQS n° 589, de 2023, da Senadora Mara Gabrilli, que
requer que sejam prestadas, pela Senhora Ministra de Estado
da Saude, Nisia Trindade Lima, informacgoes sobre as a¢oes do
Sistema Unico de Saiide (SUS) voltadas para a atencdo as
pessoas com erros inatos do metabolismo.

Envio da Indicacdo (INS) n° 13, de 2023, da Senadora Mara
Gabrilli, que sugere a Sua Exceléncia a Ministra de Estado da
Saude que proponha a criagdo, na estrutura do Ministério da
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Saude, de orgdo especifico responsavel pela assisténcia a saude
dos pacientes com doencas raras.

Envio da INS n°® 89, de 2023, da Senadora Mara Gabrilli, que
sugere ao Ministério da Saude que a ANS incorpore tecnologias
avangadas imediatamente apds aprovagdo da Anvisa.

Envio da INS n° 94, de 2023, da Senadora Mara Gabrilli, que
sugere ao Poder Executivo Federal, por intermédio da Senhora
Ministra de Estado da Saude, que adote as medidas necessarias
para que a Comissdo Nacional de Incorporagdo de Tecnologias
no Sistema Unico de Savide (CONITEC) proceda a avaliacdo
da incorporagdo de valvula programavel com mecanismo
antigravitacional para o tratamento da hidrocefalia de pressdo
normal.

Realizacao de reunido com a Presidéncia da Empresa Brasileira
de Correios e¢ Telégrafos para discutir os problemas no
transporte das amostras biologicas do PNTN dos pontos de
coleta até os laboratoérios.

Realizacao de diligéncia externa no Instituto J6 Clemente, a fim
de examinar o fluxo de a¢des para a realizacdo dos exames de
rastreio no ambito do PNTN.

Envio do Oficio n°® 47/2023/CAS ao Conasems, acerca de
informagdes sobre o cumprimento do Programa Nacional de
Triagem Neonatal pelos municipios.

Envio do Oficio n® 49/2023/CAS ao Conass, acerca de
informagdes sobre o cumprimento do Programa Nacional de
Triagem Neonatal pelos estados.

Protocolo do PL 5771/2023, de autoria da Senadora Mara
Gabrilli, que altera a Lei n° 8.069, de 13 de julho de 1990,
(Estatuto da Crianca e do Adolescente), para conceder a
gratuidade dos transportes coletivos ao acompanhante de
recem-nascido por ocasido da condugcdo deste para a
realizagdo de exame ou consulta, no ambito do Programa
Nacional de Triagem Neonatal, bem assim para o seu retorno
ao domicilio apos o atendimento.

Elaboracdo de um Relatério de Atividades em formato de
revista, com linguagem acessivel ao publico em geral, a ser
disponibilizada na pagina da CASRaras.
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7. Consideracoes finais

Nesse inicio de funcionamento da CASRRaras, foi possivel
debater com profundidade uma série de temas caros a comunidade envolvida
com os cuidados as pessoas com doengas raras, em especial pais, familiares
e profissionais de satde. Diversas iniciativas foram adotadas a fim de
enderegar as questdes levantadas durante as apresentacdes e debates, tanto
no ambito do Senado Federal quanto por provocacdo a outros 0rgaos
governamentais. Medidas adicionais certamente serdo propostas nos
proximos meses, como desdobramentos das atividades desempenhadas no
ambito da Subcomissao.

Os avangos experimentados pelo PNTN desde sua instituigao
foram destaque na primeira audiéncia publica, que também abordou os
desafios para sua consolidagdo, universaliza¢ao e ampliagdo, nos termos da
Lei n° 14.154, de 2021. A visita ao Instituto J6O Clemente foi bastante
esclarecedora, no sentido de conhecer de perto a realidade de uma entidade
que serve de modelo de triagem neonatal para o Pais.

A audiéncia sobre a hidrocefalia de pressdo normal nos permitiu
travar contato com enfermidade rara, porém de perfil distinto das
habitualmente abordadas na CASRaras, visto se tratar de afeccao de origem
ndo genética, que acomete majoritariamente a populacao idosa. De resto,
compartilha as caracteristicas essenciais das doengas raras, como o
desconhecimento sobre sua fisiopatologia e as dificuldades de acesso dos
pacientes ao diagndstico tempestivo.

A terceira audiéncia destacou as dificuldades de acesso dos
pacientes com erros inatos do metabolismo as formulas dietoterapicas
apropriadas. Problemas de falta de produto e falhas de distribuicdo sdo
frequentes. Ademais, mesmo quando ha disponibilidade das formulas no
SUS, elas sdo de péssima palatabilidade, o que limita a adesdo ao tratamento.

A ultima audiéncia publica realizada no ano de 2023 tracou um
panorama geral da Politica Nacional de Atencdo Integral em Genética
Clinica vigente no Pais, apontou suas deficiéncias e prop0s sugestdes de
melhorias.

Para dar continuidade a esse processo — que teve um
desempenho bastante satisfatorio no primeiro semestre de suas atividades,
com perspectivas de ampliar o escopo dos temas a serem debatidos nas
reunides vindouras —, no inicio da proéxima sessdo legislativa nos
debrucaremos sobre a Portaria n° 199, de 2014, do Gabinete do Ministério
da Satde, que ha quase uma década instituiu no ambito do SUS a Politica
Nacional de Atengao Integral as Pessoas com Doencas Raras.
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Pode-se, assim, concluir que a instalacdo da Subcomissdo
Permanente de Direitos das Pessoas com Doencas Raras constituiu uma
resposta efetiva do Senado Federal a mobilizacao da sociedade em torno da
matéria.

Sala da Comissao,

Senadora Mara Gabrilli

Presidente
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