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Processo n° 0840593-97.2023.8.19.0205,
ajuizado por

representada por

Trata-se de Autora, 10 anos, em investigacdo para Sindrome de Marfan, sendo
solicitado o exame sequenciamento do gene FBN1 por NGS e MLPA, para definicdo etiol6gica e
acompanhamento clinico (Num. 90628098 - Pag. 1 e Num. 90632251 - Pag. 1)

A Sindrome de Marfan (SMF) é uma doenca autossomica dominante causada por
uma mutagdo do gene FBN1 no cromossomo 15 que codifica a proteina fibrilina. Esse defeito resulta
em um conjunto de expressdes de varios 6rgdos e sistemas, as manifestacbes musculoesqueléticas,
cardiovasculares e oftalmoldgicas sdo as mais observadas. Sua incidéncia € estimada em 2-3 por
10.000 habitantes®. O diagndstico é estabelecido baseado em caracteristicas clinicas (a identificacao
da mutacdo na fibrilina 1 ainda ndo é rotineiramente utilizada como forma de diagndstico). A
sindrome de Marfan pode afetar todos os sistemas do corpo humano. Nenhum tratamento curativo
esta disponivel para a condicdo. Nesse sentido, a conduta enfoca a prevencao de complicacdes e
tratamento sintomatico?.

Diante do exposto, informa-se que o0 exame pleiteado sequenciamento do gene
FBN1 por NGS e MLPA esté indicado a melhor elucidacdo diagndstica e manejo terapéutico do
quadro clinico apresentado pela Autora (Num. 90628098 - Pag. 1 e Num. 90632251 - Pag. 1).

No que tange a disponibilizagdo do procedimento pleiteado, no ambito do SUS,
cumpre informar que, em consulta & Tabela de Procedimentos, Medicamentos, Orteses/Proteses e
Materiais Especiais do Sistema Unico de Salde - SUS (SIGTAP), este Nucleo ndo encontrou
nenhum codigo de procedimento, referente & padronizacdo do exame em questao.

Destaca-se ainda que, no ambito do Estado do Rio de Janeiro, existem, conforme
Cadastro Nacional de Estabelecimentos em Saude — CNES:

e Os Servicos Especializados em Atencao a Pessoas com Doencgas Raras?;

e Os Servicos Especializados em Diagnostico de Laboratorio Clinico — Exames de
Genética*.
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No entanto, cumpre ressaltar que nado foi encontrada alternativa terapéutica
coberta pelo SUS, para melhor elucidacéo diagnostica do caso concreto da Demandante.

Diante do exposto, cabe esclarecer que este Nicleo ndo encontrou nenhuma via
administrativa para acesso ao pleito, sequenciamento do gene FBN1 por NGS e MLPA, no
ambito do municipio e do estado do Rio de Janeiro.

Acrescenta-se que em consulta ao banco de dados do Ministério da Saude® ndo foi
encontrado Protocolo Clinico e Diretrizes Terapéuticas para a possivel enfermidade da Suplicante
— Sindrome de Marfan. Assim como, em consulta ao sitio eletronico da CONITEC® (Comissédo
Nacional de Incorporacao de Tecnologias no SUS) ndo foi encontrado nenhum posicionamento sobre
recomendacao de incorporacdo, no SUS, do exame de painel de genes para Sindrome de Marfan.

E o parecer.

Ao 2° Juizado Especial de Fazenda Publica da Comarca da Capital do Estado
do Rio de Janeiro, para conhecer e tomar as providéncias que entender cabiveis.
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Enfermeira
COREN 334171
ID. 445607-1
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Assistente de Coordenagédo
ID. 512.3948-5
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5 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: 23 jul. 2024.
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