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Todos temos 0 mesmo numero de genes,

mas somos completamente distintos
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A resposta individual no tratamento é variavel

— muitas vezes 0s medicamentos sao ineficazes

Hipertensao 10-30%
Inibidores ECA

Insuficiéncia cardiaca  15-25%
Beta Bloqueadores

Antidepresivos 20-50%
Triciclicos
Colesterol 30-70%
Estatinas
Asma 40-70%

Beta-2-agonistas
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Medicina personalizada...

* Avaliacao do risco de adoecer
* Prevencao primaria

* Deteccao precoce

* Diagnostico preciso

* Tratamento adequado
 Monitoramento clinico
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Cuidado personalizado... esta na esséncia da Medicina

* Pitagoras (510 AC): evitar ingerir favas para prevenir anemia
(hemolise por deficiéncia G6PD)

Garrod (1908): “erro inato do metabolismo“ (alcaptonuria)

Mahgoub (1977): polimorfismo CYP2D6 associado a evento
adversos de medicamentos

Hall (1990): BRCA-1 e cancer de mama e ovario
* Buchdunger (1996): inibicdo farmacolégica BCR/abl in vitro

aaaaaaaaaaaaaa



Gamlor g ottt soged

19 192 19 19 19?;
kﬁ:} ) (f’ &
“3

Chinese National Human Genome Centers

rapid and open data release estoblished discriminafion in U.S. federal workplace

Finished
version of
human
genome
sequence
complefed
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Medicina Personalizada:

ainda abaixo das expectativas

4 Pesquisa basica &
Translacional

~

INFORMACAQO

Conhecimentos
sobre fisiopatologia

Abordagem Clinica

TEMPO



Medicina personalizada
no SUS?




Programa Nacional de

Avaliacao do Risco de Adoecer — \ Triagem
Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN) d Neonatal

Etapas
1. Coleta das amostras (32 ao 52 dia de vida)
2. Envio ao Laboratdrio Especializado em TN
3. Busca Ativa dos suspeitos (exames
l confirmatorios)
4. Busca Ativa de pacientes
5. Consultas de orientacao,

acompanhamento, tratamento e
el aconselhamento genético ou familiar
J_u-\.l'i J)J XI&

PILAR PILAR
IABORATORIAL INFORMACAO ASSISTENCIAL
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.. Programa Nacional de

Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN) @ TNrEc?r?arl?al

2001 — Criacdo do PNTN - Portaria GM/MS N2 822/2001

DOENCAS TRIADAS

[Hipotireoidismo Congénito | Fenilcetonuria ]

[Hipotireoidismo Congénito | Fenilcetonuria | Hemoglobinopatias ]

[Hipotireoidismo Congénito | Fenilcetonuria | Hemoglobinopatias |
Fibrose Cistica]

2012 — Inclusdo da Fase IV no PNTN - Portaria GM/MS N2 2.829/2012

DOENCAS TRIADAS

[Hipotireoidismo Congénito | Fenilcetonduria |
FASE IV Hemoglobinopatias | Fibrose Cistica | Hiperplasia
Adrenal Congénita | Deficiéncia da Biotinidase]
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.. Programa Nacional de

Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN) @ TNrEogﬁé?al

31 Servicos de Referéncia em
Triagem Neonatal 2016

21.461 Postos de Coleta
na Atencao Basica

Coleta em até 7 dias de
vida: 73,07%

COBERTURA 2016
77% (2,3 milhdes recém-nascidos triados)

.
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Tratamento adequado: Politica Nacional de Atencao Integral

as Pessoas com Doencas Raras (2014)

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

Eixos estruturantes

EIXO/l - Doencas Raras EIXO Il - Doencas Raras de
de origem geneética origem nao-genética

1: Anomalias

Congénitase  2: Deficiéncia SBlEE 1: DR 2:DR 3:DR 4 Outr_as Ll
Manifestagao Intelectual Instosilo infecciosas inflamatérias i de Origem
Tardiag Metabolismo autoimunes NG

oo MNSTERO a&\.
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Caédigo

Procedimento

03.01.01.019-6

Avaliacéo clinica para diagnéstico de doengas raras - Eixo I: 1 - Anomalias congénitas ou de manifestacao
tardia

Doencas Raras:

Deteccao precoce
Confirmacao
diagnostica

03.01.01.020-0

Avaliacédo clinica para diagnéstico de doencas raras - Eixo I: 2 - Deficiéncia intelectual

03.01.01.021-8

Avaliac&o clinica para diagndstico de doencas raras - Eixo I: 3 — Erros inatos do metabolismo

03.01.01.022-6

Aconselhamento genético

02.02.10.005-7

Focalizagao isoelétrica da transferrina

02.02.10.006-5

Andlise de DNA pela técnica de Southern Blot

02.02.10.007-3

Analise de DNA por MLPA

02.02.10.008-1

Identificacdo de mutagao/rearranjos por PCR, PCR sensivel a metilagdo, gPCR e gPCR sensivel a metilagédo

02.02.10.009-0

FISH em metafase ou nicleo interfasico, por doenca

02.02.10.010-3

Identificacdo de Alteragdo Cromossdmica Submicroscépica por Array-CGH

02.02.10.011-1

Identificacdo de mutagéo por sequenciamento por amplicon até 500 pares de bases

02.02.10.012-0

Identificac@o de glicosaminoglicanos urinarios por cromatografia em camada delgada, eletroforese e dosagem
quantitativa

02.02.10.013-8

Identificacé@o de oligossacarideos e sialossacarideos por cromatografia (camada delgada)

02.02.10.014-6

Dosagem quantitativa de carnitina, perfil de acilcarnitinas

02.02. 10.015-4

Dosagem quantitativa de aminoacidos

02.02.10.016-2

Dosagem quantitativa de acidos organicos

02.02.10.017-0

Ensaios enzimaticos no plasma e leucdcitos para diagnéstico de erros inatos do metabolismo

02.02.10.018-9

Ensaios enzimaticos em eritrécitos para diagndéstico de erros inatos do metabolismo

02.02.10.019-7

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




Doengas raras: protocolos e diretrizes

Codigo Procedimento ~ Auaimente, 0SUSdispde de PCDT para as seguintesdoengas raras:

03.01.01.019-6

Avaliagdo clinica para diagnéstico de doencgas raras - Eixo I: 1 - Anomalias congénitas ou de
manifestacdo tardia

DOENCA

PORTARIA DO PCDT

03.01.01.020-0

Avaliagdo clinica para diagnéstico de doencgas raras - Eixo |: 2 - Deficiéncia intelectual

18- Fenilcetondria

Portaria SAS/MSn® 1.307 - 22/11/2013.(*)

03.01.01.021-8

19- Fibrose Cistica

Portaria SAS/MSn¢ 224 - 10/05/2010.

Avaliagéo clinica para diagnéstico de doengas raras - Eixo |: 3 — Erros inatos do metabolismo

03.01.01.022-6

Aconselhamento genético

20- Hepatite Autoimune

Portaria SAS/MSn? 457 - 21/05/2012.

02.02.10.005-7

Focalizagéo isoelétrica da transferrina

21- Hiperplasia Adrenal Congénita

Portaria SAS/MS ne 16 — 15/01/2010.

02.02.10.006-5

Analise de DNA pela técnica de Southern Blot

22- Hipoparatireoidismo

Portaria SAS/MSn¢ 14— 15/01/2010.

02.02.10.007-3

Analise de DNA por MLPA

23- Hipotireoidismo Congénito

Portaria SAS/MSn? 1,161 - 19/11/2015.(*)

02.02.10.008-1

Identificag&@o de mutag&o/rearranjos por PCR, PCR sensivel a metilagédo, gPCR e gPCR sensivel a
metilagdo

24- Ictioses Hereditérias

Portaria SAS/MSn2 1.162—19/11/2015.(*)

02.02.10.009-0

FISH em metafase ou nicleo interfésico, por doenga

25- Imunodeficiéncias Primdrias com Deficiéncia de Anticorpos

Portaria SAS/MS n2 495 - 11/09/2007.

26- Insuficiéncia Adrenal Primaria (Doenga de Addison)

Portaria SAS/MSn® 1.170- 195/11/2015.(*)

02.02.10.010-3

Identificag&o de Altera¢&o Cromossdmica Submicroscopica por Array-CGH

27- Insuficiéncia Pancreética Exécrina

Portaria SAS/MSn2 112 — 04/02/2016.(*)

02.02.10.011-1

Identificac&o de mutag&o por sequenciamento por amplicon até 500 pares de bases

28- Lupus Eritematoso Sistémico.

Portaria GM/MS n¢ 100 - 07/02/2013.

02.02.10.012-0

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

29- Miastenia Gravis

Portaria SAS/MSn? 1,169~ 19/11/2015.(*)

02.02.10.013-8

Identificag&o de oligossacarideos e sialossacarideos por cromatografia (camada delgada)

30- Osteogénese Imperfeita

Portaria SAS/MSne 1.306—22 /11/2013.

02.02.10.014-6

Dosagem quantitativa de carnitina, perfil de acilcarnitinas

31- Purpura Trombocitopénica Idiopatica (Retificado em 10/06/2014)

Portaria SAS/MSn? 1.316-22/11/2013.

02.02. 10.0154

Dosagem quantitativa de aminoacidos

32- Sindrome de Guillain-Barré

Portaria SAS/MSn°® 1,171 - 19/11/2015.(*)

02.02.10.016-2

Dosagem quantitativa de écidos orgénicos

33- Sindrome de Turner

Portaria SAS/MSn2 223 — 10/05/2010.

02.02.10.017-0

Ensaios enzimaticos no plasma e leucdcitos para diagnostico de erros inatos do metabolismo

34- Sindrome Nefrética Primaria em Criancas e Adolescentes

Portaria SAS/MSn? 459 - 21/05/2012.

02.02.10.018-9

Ensaios enzimaticos em eritrocitos para diagndstico de erros inatos do metabolismo

35- Sindrome Hipereosinofilica

Portaria SAS/MS n? 783 - 29/08/2014.

02.02.10.019-7

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

36- Deficiéncia da Biotinidase

Aguardando a ANVISA decidir sobre a Biotina para
publicar-se a portaria do protocolo.
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Plano para erradicar a Hepatite C (2018-2030)

Deteccéo precoce, diagnostico preciso,

tratamento adequado e monitoramento clinico

Cura

Infeccdo
aguda

Cirrose

Infeccdo cronica
do figado

Fibrose
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25-30anos
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Chen SL and Morgan TR. Int. J. Med. Sci. 2006. 3:47-52.
Operskalski EA, et al. Curr HIV/AIDS Rep. 2011;8:12-22
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Diagnostico precoce por testes rapidos

e Os testes rapidos (TR) o
para triagem diagnostica \°/ "
da hepatite C estdo o\: &‘
disponiveis, no Brasil, { g | \n—r\ ~
para todo cidad3o . \\/
brasileiro ou estrangeiro |

residente no pais.
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Testagem conjunta

wv

T HIV-1/2

"~ Syphilis




Sisloglab

Os testes rapidos sao
distribuidos mediante
solicitacao, por meio de um
sistema de controle logistico
de insumos laboratoriais -
SISLOGLAB, que pode ser
acessado em:

http://sisloglab.aids.gov.br/
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http://sisloglab.aids.gov.br/
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Desafios: Quimioterapia do Cancer

“Terapia Alvo” (2000)
“Oncologia de Precisao” (2015)

Quimioterapia Convencional

Tratamento certo, para a
pessoa certa, no
tempo certo

Tentativa e Erro
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Desafio: sustentabilid

ade
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AVERAGE COST OF CANCER DRUGS
TO DELIVER A “LIFE YEAR”

(IN 2013 DOLLARS)
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Desafio: sustentabilidade

AQUITEM Recurso federal Unidades Repasse/Unidade Crescimento

@ 2006 RS 34,7 milhdes 2.955 RS 11,7 mil
E%Fl‘,“{'ﬂé 2016: RS 2,68 bilhdes 34.616 RS 77,5 mil 20,7% a.a.

Rede 2010: RS 2,1 bilhdes 260 RS 8,1 milhdes
Ia | 2017: RS 3,4 bilhdes 301 RS 11,4 milhdes  5,0% a.a
Emenda Constitucional 95/2016: a partir de 2018, exercicio 2017 + IPCA 12 meses

.
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