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Trata-se de Autor, 06 anos de idade, diagnosticado com epilepsia, disturbio do movimento,
atraso global do desenvolvimento neuropsicomotor (CID10: G40.0 - Epilepsia e sindromes
epilépticas idiopéticas definidas por sua localizagdo (focal) (parcial) com crises de inicio focal, R62.9
- Retardo do desenvolvimento fisioldgico normal, ndo especificado e G93.4 - Encefalopatia ndo
especificada). Em acompanhamento pelo servigco de neuropediatria e genética do Hospital Infantil
Ismélia Silveira. Em uso de medicamentos para controle das crises epiléticas. Solicitando exame
completo do exoma para elucidacao diagndstica (Pag. 97).

O sequenciamento do exoma é um exame capaz de analisar as regides codificadoras
(éxons) de aproximadamente 20.000 genes, em busca de variantes (mutagdes) que podem ser
causadoras de doengas. Este exame permite de identificar variantes/mutacfes de ponto e pequenas
delecbes/insercdes. Estd indicado em pacientes com quadro clinico (fen6tipo) ou histérico familial
fortemente sugestivo de uma doenga genética em que o fenétipo ndo corresponde a um gene
especifico ou também em doencas com muitos genes envolvidos (heterogeneidade genética)®.

Segundo o Protocolo para o Diagnoéstico Etiolégico da Deficiéncia Intelectual, para
0 grupo de individuos que apresentam atraso de desenvolvimento neuropsicomotor/deficiéncia
intelectual cujo quadro clinico é inespecifico, ou seja, ndo associado a um fendtipo reconhecivel ou
que permita estabelecer o diagnostico de uma sindrome especifica, sdo propostos dois testes
genéticos, o microarray cromossdmico e o sequenciamento do exoma, a serem feitos em série?.

Destaca-se que em 25 de novembro de 2020, os membros da Comissdo Nacional de
Incorporagdo de Tecnologias no SUS - CONITEC aprovaram o Protocolo para o Diagnostico
Etiologico de Deficiéncia Intelectual do sequenciamento completo do exoma para investigagdo
etioldgica de deficiéncia intelectual de causa indeterminada, conforme previsto na Portaria
SCTIE/ME n° 18, de 27 de margo de 20192,

Diante do exposto, informa-se que exame completo do exoma esté indicado para
melhor elucidacdo diagnostica do Autor - epilepsia, distlrbio do movimento, atraso global do
desenvolvimento neuropsicomotor (Pag. 97). Além disso, encontra-se coberto pelo SUS, conforme
Tabela de Procedimentos, Medicamentos, Orteses/Préteses e Materiais Especiais do Sistema Unico
de Saude - SUS (SIGTAP) na qual consta: sequenciamento completo do exoma, sob o codigo de

! Gene One Exceléncia Gendmica. Sequenciamento do Exoma Completo. Disponivel em:
<https://geneone.com.br/exames/sequenciamento-do-exoma-
completo/?utm_source=google&utm_medium=cpc&gclid=CjwKCAiAdveMBhAMEiIwWAU4XRr_fAyOYr6Nt7DwGO9TxjH_wlotaf-
gRW14_F rizn21RPtxzSAeRgRoCZn0QAVD_BWwE>. Acesso em: 14 mar 2024.

2 BRASIL. Ministério da Salde. Comissdo Nacional de Incorporagdo de Tecnologias no SUS - CONITEC. Protocolo para o Diagndstico
Etioldgico da Deficiéncia Intelectual. Disponivel em: <
http://conitec.gov.br/images/Consultas/Relatorios/2020/Relatorio_Deficiencia_Intelectual_CP_40_2020.pdf>. Acesso em: 14 mar 2024.
3 BRASIL. Ministério da Satide. Comissdo Nacional de Incorporagao de Tecnologias no SUS - CONITEC.Recomendagdes sobre as
tecnologias avaliadas — 2019. Disponivel em: < http://conitec.gov.br/recomendacoes-sobre-as-tecnologias-avaliadas-2019>. Acesso em:
14 mar 2024.
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procedimento 02.02.10.020-0, considerando o disposto na Relacdo Nacional de Acdes e Servicos de
Saude (RENASES).

O ingresso dos usudarios nas unidades que ofertam os servicos do SUS, ocorre por
meio do sistema de regulacdo, conforme previsto na Politica Nacional de Regulacdo que organiza o
servico em trés dimensdes (Regulacdo de Sistemas de Salde, Regulacdo da Atencdo a Saude e
Regulacdo do Acesso a Assisténcia) para qualificar a atencéo e 0 acesso da populagdo as a¢des e aos
servicos de satde®.

Acrescenta-se que algumas unidades no Rio de Janeiro estdo cadastradas no CNES
(Cadastro Nacional de Estabelecimentos de Salde) para o Servico Especializado: Atengdo a Pessoas
com Doengas Raras®. Dentre elas, o Hospital Universitario Gafrée e Guinle.

Assim, considerando que, de acordo com documentos médicos acostados ao
processo (Pag. 97), o Autor é acompanhado pelo servi¢o de neuropediatria e genética do Hospital
infantil Ismélia Silveira, informa-se que é de sua responsabilidade garantir a continuidade do
tratamento do Autor e, caso ndo possa absorver a demanda, deverd encaminha-la a uma unidade apta
em atendé-lo.

No intuito de identificar o correto encaminhamento da Suplicante aos sistemas de
regulacdo, este Ndcleo consultou as plataformas do Sistema Estadual de Regulacéo — SER e SISREG
I11 e ndo localizou a sua insercéo para o atendimento da demanda pleiteada.

E o parecer.

Ao 3° Juizado Especial Fazendario, da Comarca da Capital do Estado do Rio
de Janeiro, para conhecer e tomar as providéncias que entender cabiveis.

MARIA DE FATIMA DOS SANTOS
Enfermeira
COREN/RJ 48034
Matr.: 297.449-1

FLAVIO AFONSO BADARO
Assessor-chefe
CRF-RJ 10.277
ID. 436.475-02

4 BRASIL. Ministério da Sadde. Secretaria de Atengdo a Satide. Departamento de Regulagdo, Avaliago e Controle de Sistemas.
Regulacdo. Gestdo do SUS. Disponivel em: < http://bvsms.saude.gov.br/bvs/publicacoes/pacto_saude_volume6.pdf >. Acesso em: 14
mar 2024.

5 Cadastro Nacional de Estabelecimentos de Satde — CNES. Servigo Especializado: Atencio a Pessoas com Doengas Raras -
Classificacdo: Referéncia Em Doencas Raras. Disponivel em: <
http://cnes2.datasus.gov.br/Mod_Ind_Especialidades_Listar.asp?VTipo=168&V Listar=1&VEstado=33&VMun=330455&VComp=00&
VTerc=00&VServico=168&VClassificacao=00&VAmMbu=&VAmMbuSUS=1&VHosp=&VHospSus=1 >. Acesso em: 14 mar 2024.
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