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PARECER TECNICO/SES/SJ/NATJUS N° 2498/2025
Rio de Janeiro, 27 de junho de 2025.

Processo n° 0834472-98.2025.8.19.0038,
ajuizado por

Trata-se de Autora, 41 anos de idade, com quadro clinico de ataxia cerebelar
(CID10: G11) com historico familiar semelhante, marcha ataxica, dificuldade na fala,
discenesia, com exame de imagem evidenciando atrofia cerebelar difusa dos hemisférios
cerebelares, com progressao dos sintomas (Num. 202441882 - Pags. 3 a 5, 24), solicitando o
fornecimento de exame Sequenciamento Completo do Exoma com CNV e DNA mitocondrial
(Num. 202441881 - Pag. 6).

Ataxia Cerebelar é a incoordenagdo de movimentos voluntarios que ocorrem
como uma manifestacdo de doengas cerebelares. Entre 0s sinais caracteristicos estdo: tendéncia dos
movimentos dos membros em ultrapassar ou ndo alcangar um objetivo (dismetria); tremor que
ocorre durante a tentativa de realizar movimentos (tremor intencional); forca e ritmo da
adiadococinesia (alternancia rapida dos movimentos); e marcha ataxica.

A maioria dos individuos com ataxias hereditarias apresenta expansfes de
repeticbes de nucleotideos, variantes patogénicas que ndo sao detectaveis pelo sequenciamento
clinico do exoma. Painéis multigénicos que incluem ensaios especificos para determinar o
comprimento das repeti¢cfes de nucleotideos devem ser considerados inicialmente em individuos
com ataxia hereditaria®.

O sequenciamento completo do Exoma caracteriza-se por técnicas usadas para a
determinacdo das sequéncias de éxons de um organismo ou individuo®. Ele busca alteracdes
genéticas em toda a regido codificante do genoma humano. Um resultado negativo em uma andlise
nuclear ndo descarta uma possivel patogenicidade no genoma mitocondrial. Dessa forma, a analise
do do DNA mitocondrial permite uma avaliagdo mais completa do caso. A informacéo referente as
variantes do DNA mitocondrial seguem rigorosos padrfes, trazendo as Ultimas atualizacdes da
literatura, junto a interpretacéo especializada da equipe médica, técnica e cientifica®.

Assim, informa-se que exame Sequenciamento Completo do Exoma com CNV e
DNA mitocondrial est4 indicado para melhor elucidagdo diagndstica do quadro clinico da Autora
- ataxia cerebelar (CID10: G11) com histérico familiar semelhante, marcha ataxica, dificuldade na
fala, discenesia, com exame de imagem evidenciando atrofia cerebelar difusa dos hemisférios

! Biblioteca Virtual em Sadde — BVS. Descritores em Ciéncias da Satide — DeCS. Descrigéo de ataxia cerebelar. Disponivel em: <
https://pesquisa.bvsalud.org/portal/decs-locator/?lang=pt&mode=&tree_id=C10.228.140.252.190>. Acesso em: 27 jun. 2025.
2ZWALLACE, S.; BIRD, T. Teste genético molecular para ataxia hereditaria. PMC. PubMed Central. National Library of Medicine.
Disponivel em: < https://pmc.ncbi.nlm.nih.gov/articles/PMC5839675/>. Acesso em: 27 jun. 2025.

3 Biblioteca Virtual em Salde — BVS. Descritores em Ciéncias da Satde — DeCS. Descrig&o de sequenciamento do exoma. Disponivel
em: < https://pesquisa.bvsalud.org/portal/decs-locator/?lang=pt&mode=&tree_id=E05.393.760.700.825.500>. Acesso em: 27 jun. 2025.
4 Laboratorio Fleury. Exoma completo. Sequenciamento do DNA Nuclear e Mitocondrial. Disponivel em:
<https://www.fleurygenomica.com.br/exames/exoma/?gclid=EAlalQobChMIgfém9YXh_wlVBcKRCh1TewdjEAAY ASAAEgKwWOTD
_BwE>. Acesso em: 27 jun. 2025.
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cerebelares, com progressdo dos sintomas (Num. 202441882 - P4gs. 3 a 5). Além disso, esta
coberto pelo SUS, conforme Tabela de Procedimentos, Medicamentos, Orteses/Proteses e
Materiais Especiais do SUS (SIGTAP) na qual consta: sequenciamento completo do exoma, sob 0
seguinte codigo de procedimento: 02.02.10.020-0, considerando o disposto na Relacdo Nacional de
Acoes e Servicos de Satde (RENASES).

No entanto, até o presente momento, no ambito do SUS, no estado do Rio de
Janeiro, ndo foi localizada nenhuma forma de acesso pela via administrativa ao exame
pleiteado.

Ressalta-se que a Politica Nacional de Atencdo Integral as Pessoas com Doencas
Raras tem como objetivo reduzir a mortalidade, contribuir para a reducdo da morbimortalidade e
das manifestacdes secundarias e a melhoria da qualidade de vida das pessoas, por meio de agdes de
promog&o, prevencdo, deteccdo precoce, tratamento oportuno, redugdo de incapacidade e cuidados
paliativos.

Nesse sentido, verificou-se atraves do Cadastro Nacional de Estabelecimentos de
Saude (CNES), que algumas unidades do estado do Rio de Janeiro estdo cadastradas para o Servico
Especializado: Atencdo a Pessoas com Doencas Raras (ANEXO 1)°. Dentre elas, o Hospital
Universitério Gafrée e Guinle, no qual a Autora ja esta sendo assistida (Num. 202441882 - Pag. 3).
Portanto, poderd promover 0 seu acompanhamento.

Adicionalmente, foram realizadas consultas as plataformas da Secretaria Municipal
de Salde — Transparéncia do SISREG Ambulatorial e Sistema Estadual de Regulagdo — SER,
contudo ndo hé solicitacdo da referida demanda para a Autora.

Quanto a solicitacdo advocaticia (Num. 202441881 - Pag. 6, item “DOS
PEDIDOS”, subitem “d”) referente ao fornecimento de “... todo o tratamento médico de que ela
necessita ...” vale ressaltar que ndo é recomendado o provimento de novos itens sem emissdo de
laudo que justifigue a necessidade destes, uma vez que o uso irracional e indiscriminado de
tecnologias pode implicar em risco a salde.

E o parecer.

A 42 Vara Civel da Comarca de Nova lguagu, do Estado do Rio de Janeiro,
para conhecer e tomar as providéncias que entender cabiveis.

N pusdiodtect
RAMIRO MARCELINO RODRIGUES DA SILVA VIRGINIA 'G_OMES DA SILVA
Assistente de Coordenacéo Enfermeira
I1D. 512.3948-5 COREN/RJ 321.417
ID. 4.455.176-2
FLAVIO AFONSO BADARO
Assessor-chefe
CRF-RJ 10.277
ID. 436.475-02
5 Cadastro Nacional de Estabelecimentos de Satde — CNES. Servigo Especializado: Atencio a Pessoas com Doengas Raras - ')

Classificacdo: Referéncia Em Doengas Raras. Disponivel em: < ‘,.*'\. )
https://cnes2.datasus.gov.br/Mod_Ind_Especialidades_Listar.asp?VTipo=168&VListar=1&VEstado=33&VMun=330455&VComp=00 dil Y,
&V Terc=00&VServico=168&VClassificacao=00&VAmbu=&VAmbuSUS=1&VHosp=&VHospSus=1>. Acesso em: 27 jun. 2025. —

#* NatJus g



Secretaria de
Sadde

——

GOVERNO DO ESTADO

RIO DE JANEIRO

Subsecretaria Juridica
Nucleo de Assessoria Técnica em Agles de Salde

ANEXO |

F2X Ministério da Saade

CNESNet

Secretaria de Atengao a Saude

5) DATASUS

__Home _, | Institucional; |

Cadastro Nac

. ; Estabeleciment
a N ] Saude

Relatérios |

1

Servicos | | .| Consultas |

Indicadores - Servicos Especializados

Estado: RIO DE JANEIRO
Municipio: TODOS
Tipo de Servigo:
Servigo Especializado: ATENCAQ A PESSOAS COM DOENCAS RARAS
Classificagdo:

Hospitalar
Su. N3o SUS

Existem 4 registros na tabela - Mosirando pagina 1 de 1

Atendimento

Ambulatorial

Estabelecimento CNPJ CNP] Mantenadora Munidpio

HOSPITAL UNIVERSITARIO CLEMENTINO FRAGA FILHO

33663683005347

32662682000116

RIO DE JANEIRO

HOSPITAL UNIVERSITARIO GAFFREE E GUINLE

34023077000280

34023077000107

RIO DE JANEIRO

2708352

1FF FIOCRUZ

33781055000216

32781055000135

RIO DE JANEIRO

2296618

UFRJ IPPMG INST DE PUER PED MARTAGAO GESTEIRA

33663683002674

32662682000116

RIO DE JANEIRO
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