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Processo n° 0816134-76.2025.8.19.0038,
ajuizado por

Trata-se de Autora, de 55 anos de idade, que estd em acompanhamento no
ambulatério de genética médica por apresentar papulas de colorag@o escurecida no pescoco, axilas e
em regido periumbilical, estrias angioides retinianas, diminuicdo da acuidade visual e claudicacdo
intermitente, c6digo da Classificagdo Internacional de Doengas (CID 10) citado: Q82.8 - Outras
malformacdes congénitas especificadas da pele. Relato ainda que o fendtipo da Autora € tipico de
Pseudoxantoma Elastico. Sendo assim, para definicdo diagnostica, instituicdo de tratamento
adequado e realizacdo de aconselhamento genético foi solicitado o exame painel NGS para
Pseudoxantoma Elastico que contemple os genes ABCC6 e GGCX com analise de CNV (Num.
180543930 - Pags. 9 a 12; Num. 180543929 - Pag. 2).

O Pseudoxantoma Elastico ¢ uma doenga generalizada, extremamente rara e
hereditaria, do tecido conjuntivo envolvendo a pele, olhos e sistema cardiovascular desencadeando
a fragmentacdo e calcificacdo das fibras elasticas. Geralmente ocorre apos a puberdade, as
manifestagdes caracteristicas sdo manchas pequenas, circunscritas, amareladas, localizadas no
pescogo, axila e pregas inguinais. Estrias angioides na retina, tendéncia & hemorragia e insuficiéncia
arterial s30 as complicacdes mais comuns. Esta doenga pode ser herdada como autossdmica
dominante ou recessiva. O tratamento das manifestacdes oculares convencional ¢é através da
fototerapia a laser impedindo a ocorréncia de hemorragias locais. Entretanto, novas abordagens
terapéuticas estdo sendo desenvolvidas como a utilizagao em longo prazo de drogas antiangiogénicas,
as quais atuam inibindo a neovascularizacao ocular. Apesar de ndo ter ainda efetivamente substituido
o tratamento original, pesquisas recentes ja evidenciam beneficios da nova técnica!. Os pacientes
estdo predispostos a infarto do miocardio e hemorragia gastrointestinal®.

Os painéis genéticos sao ferramentas muito uteis de diagnostico molecular que
auxiliam os médicos nos casos em que outras abordagens, como, avaliar o gene prevalentemente
relacionado, ndo se mostra eficaz. Deve-se pensar na escolha de um painel sempre que a investigacao
envolve um numero de genes cujo custo de analise destes seja vantajoso para o paciente em
comparagdo ao do sequenciamento do exoma completo. Os painéis genéticos possibilitam o
diagnostico preciso, muitas vezes influenciando na decisdo terapéutica, em medidas preventivas e no
aconselhamento genético’.

' BRAGA, L.P.L. Pseudoxantoma elastico. Relato de caso. Revista Brasileira de Oftalmologia, v.77, n.1, pp. 54-7, 2018. Disponivel
em:<https://www.scielo.br/j/rbof/a/NNsbc4vS8DfGTHII3 gm7vtz/?format=pdf>. Acesso em: 01 abr. 2025.

2 BIBLIOTECA VIRTUAL EM SAUDE. DeCS/MeSH. Descritores em Ciéncias da Saude. Pseudoxantoma Elastico. Disponivel em:<
https://decs.bvsalud.org/ths/resource/?id=11998&filter=ths_termall&q=pseudoxantoma>. Acesso em: 01 abr. 2025.

3 DBMolecular. Painéis de Sequenciamento de Nova Geragdo (NGS). Disponivel em: <https://www.dbmolecular.com.br/artigo/paineis-
de-sequenciamento-de-nova-geracao-ngs-entenda-suas-aplicacoes-e-vantagens>. Acesso em: 01 abr. 2025.
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A tecnologia de sequenciamento de nova geracio (next-generation sequencing,
NGS) tem claras vantagens sobre as técnicas de sequenciamento convencional, oferecendo um alto
rendimento diagndstico ao permitir definir um espectro mutacional abrangente. O NGS permite o
sequenciamento de varios genes simultaneamente com custo global relativamente baixo, tornando
painéis de genes uma alternativa atrativa para o screening genético®.

No painel de NGS ¢ realizado o sequenciamento completo (éxons e regides
intronicas flanqueadoras) e avaliacdo do nimero de cépias (CNV) por sequenciamento de nova
geracdo (NGS) de genes relacionados a doencas raras de manifestagdo precoce e com tratamento
disponivel. Este painel inclui todos os genes do Painel de Erros Inatos do Metabolismo, além da
analise de genes para outras classes de doencas raras, com manifestacdes neuroldgicas, imunologicas,
hematologicas, metabdlicas, enddcrinas, renais, hepaticas e gastrointestinais. O painel ¢
recomendado para diagnosticar pacientes sintomaticos ou com alteragdes em outros exames
laboratoriais. S3o iniimeros os genes analisados, dentre os quais: ABCC6 e GGCX5.

Diante o exposto, informa-se que o exame painel NGS para Pseudoxantoma
Elastico que contemple os genes ABCC6 e GGCX com analise de CNV pleiteado esta indicado
ao manejo terapéutico do quadro clinico apresentado pela Autora (Num. 180543930 - Pags. 9 a 12).

Entretanto, tal exame nio_se encontra padronizado em nenhuma lista para
dispensagdo no SUS, no ambito do municipio de Nova Iguagu ¢ do Estado do Rio de Janeiro, bem
como ndo foram identificados outros exames que possam configurar alternativa.

Vale ressaltar que acostado aos autos Num. 180543932 - Pag. 2 encontra-se Parecer
Técnico da Camara de Resolugdo de Litigios em Saude (CRLS) Interior, emitido em 19 de marco de
2025, no qual informa que: “...0 exame solicitado - painel de NSG para pseudoxantoma eldstico que
contemple os genes ABCC6 e GGCX com andlise CNV - ndo é realizado por nenhum hospital da
rede publica, sendo certo que ndo hda como proceder a regulacdo da assistida por auséncia de
prestadores”.

Diante o exposto, informa-se que este Niicleo ndo encontrou nenhuma via de acesso
administrativa para atendimento do exame pleiteado.

Elucida-se que em documento médico (Num. 180543930 - Pag. 10), foi informado
que ha urgéncia para realizacao do exame em questao e que diante a demora da realizagdo do mesmo
podera ocorrer hemorragia retiniana, diminui¢do da visdo e cegueira, acidente vascular encefalico,
infarto agudo do miocérdio e hemorragia gastrointestinal podendo ocasionar a morte. Portanto,
salienta-se que a demora exacerbada na realizagdo do exame pleiteado podera comprometer
negativamente o progndstico em questio.

“MALAGA, D.E.R. Avaliagio e validagdo da utilidade clinica do sequenciamento de nova geragio (NGS) para confirmagdo do
diagnostico de doencas lisossomicas selecionadas LUME Repositorio digital — Universidade Federal do Rio Grande do Sul Disponivel
em: <https://www.lume.ufrgs.br/handle/10183/193658>. Acesso em: 01 abr. 2025.

S MENDELICS. Painel de Doengas Trataveis. Disponivel em:<https://mendelics.com.br/especialidades/nefrologia-pt/painel-de-doencas-
trataveis-39/>. Acesso em: 01 abr. 2025.
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Em consulta ao banco de dados do Ministério da Saude® ndo foi encontrado
Protocolo Clinico e Diretrizes Terapéuticas para o quadro clinico/enfermidade da Autora — Qutras
malformacdes congénitas especificadas da pele.

E o parecer.

A 6" Vara Civel da Comarca de Nova Iguacu do Estado do Rio de Janeiro, para
conhecer e tomar as providéncias que entender cabiveis.

TATIANA GUIMARAES TRINDADE RAMIRO MARCELINO RODRIGUES DA SILVA
Fisioterapeuta Assistente de Coordenagio
CREFIT02/104506-F ID. 512.3948-5
Matr.: 74690 MAT. 3151705-5
FLAVIO AFONSO BADARO

Assessor-chefe
CRF-RJ 10.277
ID. 436.475-02

6 MINISTERIO DA SAUDE. Protocolos Clinicos e Diretrizes Terapéuticas — PCDT. Disponivel em: <https://www.gov.br/saude/pt-
br/assuntos/protocolos-clinicos-e-diretrizes-terapeuticas-pcdt#i>. Acesso em: 01 abr. 2025.
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