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| APRESENTACAO

Doencas Raras (DR) sdo aquelas que atingem aproximadamente 65 a cada 100.000
pessoas. Estima-se que atualmente exista no Brasil pelo menos 13 milhdes de
portadores de algum tipo de DR, de modo que o termo “raro” se aplica quando se
trata de cada tipo de patologia individualmente, pois ja foram catalogadas pelo
menos seis mil delas.

Considerando a complexidade dessas condi¢8es patolégicas, que em sua maioria
apresentam manifesta¢Bes clinicas cronicas, progressivas e sem possibilidade de
cura, é fundamental a divulgacdo de contelidos sobre o assunto, pois assim podera
sensibilizar profissionais de salde, estudantes e comunidade em geral para a
identificacdo precoce de casos, proporcionando diagnostico e tratamento que visem
diminuir o impacto dessas doengas, garantindo uma melhor qualidade de vida ao
portador e a suafamilia.

Espera-se ainda que esta publicagdo motive estudantes, profissionais e docentes
para o desenvolvimento de pesquisas que agreguem inovacdes tecnolégicas e
cientfficas para as pessoas afetadas.

Esta cartilha faz parte das atividades do Programa de Extensdo “Cuidando dos Raros”,
implementado pelo Laboratério de Genética Humana da UNIR, que tem como
publico-alvo, portadores de Doencas Raras, seus familiares e cuidadores que
residem em Ronddnia eregides circunvizinhas.




O Laboratério de Genética Humana faz parte do Nucleo de Saude da UNIR e tem
como objetivo a pratica académica pesquisas e atividades extensionistas. Possui em
seu quadro, docentes e discentes de diversos cursos da area de salde, e vem se
caracterizando pela proposicdo e implementagdo de projetos com enfoque
interdisciplinar e interprofissional, contando com bidlogos, enfermeiros, médicos,
psicélogos, biomédicos, profissionais de educacdo fisica e assistentes sociais.

Uma das principais linhas de atua¢do sdo as Doencas Raras. Atualmente varios
projetos estdo em desenvolvimento e contemplam agbes aos portadores de DR
residentes no estado de Rondonia e em algumas cidades do Acre e sul do Amazonas.
As atividades sdo realizadas por meio de visitas aos domicilios dos pacientes e seus
familiares. Na oportunidade realiza-se coleta de dados e de amostras bioldgicas para
as pesquisas, observagdo in loco das condi¢des de moradia, relacBes pessoais,
aspectos psicossociais, assim como cuidados assistenciais, orientagdes de saude e
encaminhamentos aos servicos de salde locais. Atualmente sdo acompanhadas
mais de 100 familias, as quais tém um ou mais membros portadores de alguma DR de
origem genética.
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1. INTRODUCAO

De acordo com a Organizagdo Mundial de Saude (2009) uma Doenca Rara (DR) é
aquela que afeta até 65 pessoas em cada 100.000 individuos, ou seja, 1,3 pessoas
paracada2.000.

As DR sdo caracterizadas por uma ampla diversidade de sinais e sintomas - e variam
ndo s6 de doenca para doenga, mas também de pessoa para pessoa que se encontra
na mesma situagdo. As manifestacdes casuais podem simular doengas comuns,
dificultando um diagnoéstico preciso, causando sofrimento fisico e psicossocial ao
acometido pela doenca - e consequentemente para sua famflia.

Essas patologias sdo geralmente progressivas, cronicas e degenerativas, levando o/a
paciente a incapacidade para realizacdo de atividades cotidianas, gerando
dependéncia continua de um cuidador/acompanhante. Tal fato acaba trazendo
estafa e até desespero paratodos os envolvidos.

Estima-se a existéncia de 6.000 e 8.000 tipos de DR, mas ndo é conhecido um nimero
exato. A etiologia genética corresponde a 80%, as demais advém de causas
ambientais, infecciosas, imunolégicas, entre outras. Embora sejam individualmente
raras, elas acometem um percentual significativo da populagdo, resultando um
problema de saude relevante. O diagndstico é dificil e demorado, levando os
pacientes a ficarem meses ou até anos visitando inUmeros servicos de salde, sendo
submetidas muitas vezes a tratamentos inadequados até a obtenc¢do do diagnostico
definitivo.
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2. DOENCAS RARAS DE
ORIGEM GENETICA

A Portaria 199, de 30 de janeiro de 2014,
do Ministério da Saude, instituiu a
Politica Nacional de Atencdo Integral as
Pessoas com Doencas Raras e aprovou
as Diretrizes para Assisténcia Integral as
Pessoas com Doencas Raras no Ambito
do Sistema Unico de Salde. Em seu
Capitulo V, destinado a Organizagdo da
Atencdo, especifica a estruturagdo da
aten¢do em dois eixos: Eixo | - composto
pelas Doencas Raras de origem genética;
Eixo Il - composto pelas Doencas Raras
de origemndo genética.

As DR de origem genética (Eixo 1) estdo
organizadas nos seguintes grupos: a)
anomalias congénitas ou de manifesta-
¢do tardia; b) deficiéncia intelectual; c)
errosinatos do metabolismo.

As anomalias congénitas sdo todas as
alteracdes que podem ocorrer no
perfodo de desenvolvimento embriona-
rio, tendo como consequéncias assime-
trias, deformages estéticas e até o
comprometimento de algumas func¢Ges
organicas. Sao exemplos de anomalias
congénitas: Acromegalia, Angioedema
Hereditario, Epidermdlise Bolhosa,
Hemoglobinudria Paroxistica Noturna,
Neufibromatose, entre outras.

No Brasil os dados sobre a prevaléncia de
malformagdes ainda sdo escassos.
Entretanto, alguns estudos indicam que
a incidéncia de aproximadamente 3%
dos nascidos vivos.

A deficiéncia intelectual (DI), segundo a
American Association on Intellectual and
Developmental Disabilities (AAIDD), é uma
condicdo que ocorre antes dos 18 anos
de idade e possui como caracteristica as
limitagdes significativas no funciona-
mento intelectual, bem como no com-
portamento adaptativo, que sdo expres-
sas em habilidades adaptativas concei-
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tuais, sociais e praticas. Sindrome do X
Fragil, Sindrome de Down, Hipotireoidis-
mo Congénito, e Sindrome de Prader-
Willisdo alguns exemplos de DI.

Os Erros Inatos do Metabolismo (EIM)
sdo um grupo de doengas determinadas
pela falta ou deficiéncia, em alguma via
metabdlica, de uma enzima que esta
envolvida na sintese, no transporte ou na
degradacdo de moléculas. Possui
incidéncia de um para cada 2.000
nascidos vivos, sendo conhecidas
atualmente 500 desordens. A Doenca de
Cushing, Doenga de Gaucher, Mucopo-
lissacaridoses e Paramiloidose sdo
exemplosde EIM.

2.1 DOENCAS NEURODEGENERATIVAS
RARAS IDENTIFICADAS NO ESTADO DE
RONDONIA

Denominam-se Doencas Neurodegene-
rativas Raras (DNR) as desordens de
origem genética que acometem o
sistema nervoso central. Entre as DNR
estdo a Doenca de Huntington, os varios
tipos de Ataxias Espinocerebelares, a
Distrofia Muscular de Duchene, entre
outras. Serdo destacadas aqui a Doenca
de Huntington e as Ataxias Espinocere-
belares tipos 2, 3 e 7, ambas identifica-
das pelos pesquisadores do LGH em um
significativo nimero de pessoas
residentes no estado de Rondbnia, em
pesquisa intitulada “Screening Mutacio-
nal e Espectro Clinico de Pacientes com
Suspeita de Doengas Neurodegenerati-
vas Raras e seus Aspectos Psicossociais,
na Amazonia Ocidental, Brasil”, apoiada
pela Fundagdo de Amparo a Pesquisa de
Rondo6nia (FAPERO).

A Doenca de Huntington (DH) tem
prevaléncia estimada de quatro a 10
para cada 100.000 individuos, com
maior incidéncia em populacdo de
origem europeia. E uma doenca mono-



génica, autossdmica dominante.
Portanto, com 50% de probabilidade de
passar para a proxima geragdo, causada
por expansdes aumentadas no trinucle-
otideo CAG, encontradas no cromosso-
mo 4, do gene HTT. Altera¢c8es motoras,
cognitivas e comportamentais sao
evidenciadas devido a degeneracdo dos
neurdnios do nlcleo da base e do cortex
cerebral. Entre as manifestac¢des clinicas
estdo coreia, atrofia muscular, espastici-
dade, disfagia, dislalia, bradicinesia,
incontinéncia urinaria e fecal, irritabilida-
de, agressividade, depressdo, delirios
persecutorios, alucina¢des visuais e
auditivas, podendo culminar com o
suicidio. Os sinais sugestivos da doenca
incluem, além da sintomatologia especi-
fica, a presenca de outros casos na
familia. O diagnoéstico definitivo é
realizado por meio de analise molecular,
que é um exame genético que identifica-
ra o numero de repeti¢des CAG contidas
No Cromossomo 4.

As Ataxias Espinocerebelares (AEC)
também sdo hereditarias, autossémicas
dominantes e possuem incidéncia e
sintomatologia varidvel de acordo com
seu tipo. Atualmente sdo conhecidos
mais de 30 tipos dessa condicdo patolo-
gica.

Sua prevaléncia possuivariagdo geografi-
ca e étnica. Nallhadas Flores, em Agores,
foi identificada até o momento a maior
prevaléncia, 1 caso para 239 individuos.
A etiologia, assim como a encontrada na
Doenca de Huntington, estd associada
a0 aumento nas repeti¢des do trinucleo-
tideo CAG encontrados nos gene ATXN2
do cromossomo 12, para a AEC tipo2, no
gene ATXN3, do cromossomo 14p para a
AEC tipo 3 ou mais conhecida como
Doenga de Machado Joseph, e no gene
ATXN 7, do cromossomo 3p para a AEC
Tipo 7.

A sintomatologia apresentada sera

resultante da intensidade da atrofia
cerebelar, do tronco encefalico, da
medula espinhal e dos nervos periféri-
cos. A incoordenagdo motora esta
sempre presente, caracterizada por
déficits na velocidade, amplitude,
precisdo e forca do movimento. Outras
manifestacoes clinicas também observa-
das sdo disartria, dislalia, disfagia,
fasciculacdo, atrofia e fraqueza muscu-
lar, tremor postural e altera¢ées oftalmo-
|6gicas como oftalmoparesia, diplopia e
retinopatia, esta Ultima mais incidente na
AECtipo7, elevaacegueira.

3. DOENCAS RARAS DE
ORIGEM NAO GENETICA

As DR de etiologia ndo genética corres-
pondem a aproximadamente 20% do
total. Descritas no Eixo Il, Capitulo V da
Portaria 199/2014 do Ministério da
Saulde, estao agrupadas em (a) infeccio-
sas; (b) inflamatodrias; e (c) autoimunes.
O Ebola, a Chicungunya e a Filariose
Linfatica sdo exemplos de DR de origem
ndo genética, infecciosas. S&o transmiti-
das por microorganismos, como virus e
bactérias, manifestando sintomas
especificos, tendo prevaléncia diferente
de acordo com a regido geografica. O
tratamento das doengas desse grupo
deve ser realizado por uma equipe
multiprofissional para abordagem e
acompanhamento adequados.

As doencas autoimunes (DAIl) sdo um
grupo de doengas cronicas raras, de
origem ndo genética, em que o sistema
imunitario, de alguma forma, desorienta-
se de sua fung¢do no organismo e ataca o
préprio corpo, atingindo simultanea-
mente ou sequencialmente érgdos ou
sistemas. De forma geral, as mulheres
sdo trés vezes mais atingidas pelas DAI
que homens, sendo uma das dez
principais causas de morte em mulheres

DOENGAS RARAS DE ORIGEM NAO GENETICA
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com menos de 65 anos. Sdo de diffcil
diagnostico, levando o paciente a uma
perspectiva desfavoravel no tratamento
e afetando significativamente sua
qualidade de vida. Sdo doencas raras
autoimunes: LUpus Eritematoso Sistémi-
co, Artrite Reumatoide, Doenga Celiaca,
Sindrome de Guillain-Barré, entre
outras.

As doengas inflamatorias por sua vez sao
caracterizadas pela inflamagdo crénica
de um o6rgdo ou sistema, podendo
causar um processo grave e invasivo.
Ndo possuem cura até o momento e
suas causas sao multifatoriais, o que
exige diagnodstico diferenciado. Entre
elas temos: Esclerose Lateral Amiotrofi-
ca, Amiloidoses e Doenca de Chron.

4. DIAGNOSTICO E
TRATAMENTO DAS DOENGCAS
RARAS

O diagndstico molecular adequado e
sem falhas é parte essencial para o
aconselhamento genético (AG) e para o
manejo da doenca, além de contribuir na
pesquisa das DR e na identificagdo de
biomarcadores.

No ambito do SUS, a Atencdo Basica (AB)
€ uma das portas de entrada do indivi-
duo com necessidade de cuidado em
DR. Esta deve estar atenta ao reconheci-
mento de uma possivel DR e realizar as
orienta¢Bes adequadas e encaminha-
mento para o Servico de Aten¢do
Especializada ou Servicos de Referéncia
em Doencas Raras. Por meio da Educa-
¢do Permanente, os profissionais que
atuam na AB recebem treinamento para
o atendimento primario e identificacdo
de DR. A avaliagdo clinica para o diagnos-
tico da DR (exames especificos) e 0 AG,
somente poderdo ser solicitados e/ou
executados pelos Servicos de Atencdo

DIAGNOTICO E TRATAMENTO DAS DOENGAS RARAS

Especializada ou Servicos de Referéncia
em Doengas Raras (BRASIL, 2014).

4.1 A DISTANCIA ENTRE O DIAGNOSTICO
E O TRATAMENTO

Na pratica assistencial é possivel obser-
var a demora no diagndstico correto da
DR e, consequentemente o retardo no
inicio do tratamento. Apesar de para a
maioria das DR haver apenas tratamento
paliativo, é de extrema importancia para
0 paciente a instauragdo precoce das
medidas preventivas de complicacoes.
Com isso, o curso da doenca podera se
dar de maneira a preservar, por um
perfodo maior, a autonomia da pessoa
acometida.

Segundo Auvin et al (2018) as estimativas
e incidéncias das DR pode ser ainda
maior. Para os autores existe um erro de
17% para menos na incidéncia real das
DR na populagdo geral e esses dados
reforca a concep¢do que ha diagnostico
tardio ou muitas vezes, inconclusivo.
Esse cendrio leva a reflexdo sobre a
necessidade da realizagdo de pesquisas
cientificas sobre DR que abordem
fatores genéticos, ambientais, psicosso-
ciais, epidemiolégicos, e de prevaléncia
populacional. Os resultados encontra-
dos serdo de extrema relevancia, para
que agbes de politicas publicas locais
possam ser implantadas, fazendo com
que o portador de DR possa, de fato e de
direito, receber o acolhimento e acom-
panhamento a que temdireito.

E preciso compreender as vérias infor-
macdes populacionais sobre pessoas
com DR para que possamos ter trata-
mentos mais eficientes (inclusive em
relacdo aos medicamentos) e que
cheguem aos cidaddos que precisam.



5. POLITICAS PUBLICAS

Atualmente a Portaria 199, de 30 de
Janeiro de 2014, do Ministério da Saude é
o principal documento normativo de
alcance nacional que trata de uma
polftica publica de atencdo a pessoas
portadoras de DR, instituindo também
incentivos financeiros para custeio e
diretrizes para a atencdo integral aos
seus portadores.

Ndo obstante, é importante ressaltar que
as portarias editadas pelo Ministério da
Saude (MS), em regra, sdo atos adminis-
trativos especiais e ndao gozam da
mesma seguranca juridica e estabilidade
que teria uma lei, em sentido formal. Em
virtude disso é que se faz necessaria a
aprovagdo de uma norma que possa
constituir, efetivamente, uma politica
nacional estavel sobre o tema, o que
podera ser alcancado apds tramitagdo
final do Projeto de Lei da Camara n.
00056, de 2016 (PLC 56/2016) no
Congresso Nacional (CN), recentemente
aprovado no Senado e devolvido a
Camara para andlise das emendas
inseridas pelos representantes dos
estados.

Alguns entes da federacdo j& possuem
leis especificas sobre o tema, como a Lei
n. 15.669, de 12 de janeiro de 2015 do
Estado de Sao Paulo e a Lein. 5225, de 3
de dezembro de 2013 do Distrito Federal,
ambas dispondo sobre a Polftica para
Tratamento de Doengas Raras.

Vale destacar também os trabalhos
realizados pela Comissao Nacional de
Incorporagdo de Tecnologias no SUS
(CONITEC) - criada pela lei n®12.401, de
28 de abril de 2011, regulamentada pelo
decreto n° 7.646, de 21 de dezembro de
2017 - que possui, até o presente
momento 41 Protocolos Clinicos e
Diretrizes Terapéuticas (PCDT) para DR ja
publicados.

1. Acromegalia, Anemia Apldstica,
Mielodisplasia e Neutropenias,

2. Angioedema Hereditdrio Associado a
Deficiéncia de C1 Esterase (C1-INH),

3. Aplasia Pura Adquirida Cronica da Série
Vermelha,

4. Artrite Reativa;,

5. Deficiéncia de Biotinidase;

6. Deficiéncia de Hormodnio do Crescimen-

to -

Hipopituitarismo;

7. Dermatomiosite e Polimiosite;

8. Diabete Insipido,

9. Distonias Focais e Espasmo Hemifacial;

10.
11.
12.

te,

13.
14.
15.
16.
17.
18.
19.

Doenca de Crohn;
Doenca de Gaucher;

Doenca de Paget - Osteite deforman-

Doenca de Wilson;

Doenca Falciforme;

Esclerose Lateral Amiotrdfica;
Esclerose Mdltipla;
Espondilite Ancilosante,
Fenilcetondria;

Fibrose Cistica - Insuficiéncia Pancred-

tica,

20.

Fibrose Cistica - Manifestacdes

Pulmonares;

21.
22,
23.
24.
25.
26.

Hepatite Autoimune;
Hiperplasia Adrenal Congénita;
Hipertensdo Arterial Pulmonar;
Hipoparatireoidismo;
Hipotireoidismo Congénito;

Ictioses Hereditdrias,

11
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Os seguintes projetos encontram se em
tramitacdo nas casas do CN (LEXML,
2018):

27. Imunodeficiéncias Primdrias com
Deficiéncia de Anticorpos,

28. Insuficiéncia Adrenal Primdria (Doen¢a

de Addison); ¢ PL 3167/2008: originario da

29. Insuficiéncia Pancredtica Exdcrina;
30. Ldpus Eritematoso Sistémico;

31. Miastenia Gravis,

32. Mucopolissacaridose I;

33. Mucopolissacaridose Tipo I;

34. Osteogénese Imperfeita;

35. Polineuropatia Amiloiddtica Familiar;
36. Purpura Trombocitopénica Idiopdtica;
37. Sindrome de Guillain-Barré;

38. Sindrome de Turner;

39. Sindrome Hipereosinofilica com
mesilato de imatinibe;

40. Sindrome Nefrdtica Primdria em
Criancas e Adolescentes.

5.1 NORMAS DE ABRANGENCIA
NACIONAL

No ambito do Congresso Nacional (CN),
diversas iniciativas j& foram intentadas e
o tema Doengas Raras pode ser identifi-
cado em varios projetos que tramitam,
oujatramitaram, nas casas do CN.

Em busca realizada na plataforma LexML
Brasil, tratando do tema Doengas Raras,
foram localizados 20 (vinte) projetos de
lei (PL), um projeto de decreto legislativo
(PDC)e umaleiaprovada-alein®13.693
de 10/07/2018, originaria do Senado por
meio do PL 8188/2014, que institui o Dia
Nacional de Doencas Raras, a ser
celebrado no dltimo dia do més de
fevereirodacadaano.

5.1.1 Em tramitagdo

POLITICAS PUBLICAS

Cémara dos Deputados dispde
sobre o fornecimento de medica-
mentos para portadores de
doencas cronicas de baixa preva-
|éncia ou rara a pacientes da rede
publica de saude e da outras
providéncias.

PL 4815/2012: originario da
Cémara, acrescenta o art. 24-D a
Lein®8.742,de 7 de dezembro de
1993, para instituir o Servigo de
Apoio Especializado para Ativida-
des da Vida Diaria, destinado a
pessoas com deficiéncia severa
ou doengas raras com grande
restricdo de movimentos, com o
objetivo de garantir sua autono-
mia e independéncia pessoal.

PL 6566/2013: Cria o Fundo
Nacional de Pesquisa para Doen-
cas Raras e Negligenciadas
(FNPDRN), com a finalidade de
apoiar projetos de pesquisa e
empreendimentos correlatos na
area de doencas raras e negligen-
ciadas, segundo os objetivos que
elenca. Estabelece que o FNPDRN
é um fundo de natureza contabil,
com prazo indeterminado de
duracdo, sob asformas de apoioa
fundo perdido ou de emprésti-
mos reembolséaveis, conforme
regulamento e constituido de
recursos que especifica. DispGe
gue o Poder Executivo estimara o
aumento de despesa decorrente
da Lei e o impacto orgamentario-
financeiro, nos futuros exercicios
financeiros. Estabelece que a lei
entra em vigor na data de sua
publicagdo, produzindo efeitos



financeiros a partir do infcio do
exercicio fiscal seguinte ao ano da
publicacdo.

PL 7203/2014: originaria da
Camara institui o Dia Nacional da
Informacdo, Capacitacdo e Pesqui-
sasobre Doencas Raras.

PL 1215/2015: originario da
Camara, alteraaLein®10.048,de 8
de novembro de 2000, para
estender as pessoas portadoras
de doengas raras a prioridade de
atendimento.

PL 2654/2015: originario da
Camara, altera o inciso Il do art. 8°
dalein®9.250,de 26 de dezembro
de 1995, para incluir as despesas
com aquisicdo de medicamentos
para tratamento de doencas raras
nas hipoéteses de dedugdo da base
de calculo do imposto de renda
das pessoasfisicas.

PL 3302/2015: originario da
Cémara altera a lei n. 10.332 de
2001 e dispde sobre a aplicagdo
minima de recursos para a
pesquisa e o desenvolvimento de
diagnosticos, medicamentos e
outros produtos para a saude
destinados ao tratamento de
doengas raras, e destina parcela
dos recursos recuperados em
a¢Oes de ressarcimento ao erario
da Unido as ac¢bes de atencdo
integral as pessoas com doencas
raras no Sistema Unico de Satde.
PL 4345/2016: originario da
Camara trata da criacdo de centros
para tratamento de doengas raras
em todos os estados da federacdo
eddoutras providéncias.

PL 4818/2016: originario da
Camara autoriza o uso de farma-
cos, substancias quimicas,
produtos bioldgicos e correlatos
ainda em fase experimental e ndo

registrados, por pacientes com
doencas gravesouraras.

PL 5998/2016: originario da
Cémara acrescenta o0 § 3° ao art.
19-Q da Lei n° 8.080, de 19 de
setembro de 1990, para prever
critérios diferenciados para a
avaliacdo e a incorporagdo de
medicamentos o6rfdos, destina-
dos ao tratamento das doengas
raras.

Projeto de Lei da Cdmara N°
00011, de 2016: originario da
Cémara cria e regulamenta as
profissbes de Cuidador de
Pessoa ldosa, Cuidador Infantil,
Cuidador de Pessoa com Defi-
ciéncia e Cuidador de Pessoa com
Doenca Rara e da outras provi-
déncias.

Projeto de Lei da Cdmara N°
00056, de 2016: Originario da
Camara institui a Politica Nacional
para Doengas Raras no Sistema
Unico de Salde, com o objetivo
de proporcionar o acesso aos
servicos e aos cuidados adequa-
dos aos pacientes diagnosticados
com alguma forma de doenga
rara e, quando for o caso, o
acesso aos tratamentos disponi-
veis no mercado, inclusive por
meio de mecanismos diferencia-
dos para o registro sanitario e a
incorporagdo de medicamentos
orfdos, noSUS.

PL 8670/2017: originario da
Camara altera a Lei 13.105 de 16
de Margo de 2015, para incluir ao
rol do Art.1.048 - Codigo de
Processo Civil, os procedimentos
judiciais em que figure como parte
ou interessado pessoa acometida
de sindrome ou doenga rara,
assim compreendidas, como
aquelas que se enguadrem nos
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parametros estabelecidos nesta
lei.

PL 9299/2017: originaria na
Cémara disp&e sobre os direitos
de pessoas diagnosticadas com
doengas graves e raras, deveres
do Sistema Unico de Saude,
medicamentos ¢rfdos e incenti-
VOs asua produgdo e pesquisa.
PL 9428/2017: originario no
Senado institui o dia 29 de
fevereiro como o Dia Nacional da
Informacdo, Capacitagdo e
Pesquisa sobre Doengas Raras.
Projeto de Lei do Senado N°
00056, de 2017: originario do
Senado alteraalein®6.360, de 23
de setembrode 1976, paraliberar
e autorizar o registro de medica-
mento estrangeiro destinado ao
tratamento de doengas raras.
Determina que sera liberado e
autorizado a entrada de medica-
mento estrangeiro no pals desde
que, prescrito por profissional de
saude, devidamente registrado,
para tratamento de doencgas
raras e que seja legalizado e
registrado no pafs de origem e
ndo tenha produto similar no
territérionacional.

PL 10377/2018: originario na
Camara disp8e sobre a distribui-
¢do gratuita de medicamentos
aos portadores de Atrofia
Muscular Espinhal (AME) - Lei Ravi
-ealteraalein®12.401 de 28 de
abril de 2011 para impor procedi-
mento mais célere para a incor-
poracido ao Sistema Unico de
Salde de medicamentos que
tratam doengasraras.

5.1.2 Normas de abrangéncia estadual

Leis estaduais publicadas e em vigéncia

CENTROS DE REFERENCIA

(LEXML, 2018):

*

Lei n° 13.314, de 09/01/2009: lei
do Estado de Sdo Paulo que
declara de utilidade publica a
Associagdo Paulista dos Portado-
res da Doenc¢a de Gaucher e
Outras Doengas Raras - APPDG /
Capital;

Lei n° 14.806, de 21/06/2012: |ei
do Estado de Sdo Paulo que
institui o Ultimo dia do més de
fevereiro como o "Dia de Consci-
entizagdo sobre Doengas Raras";

Lei n° 20068, de 4 de abril de
2012: lei do Estado de Minas
Gerais que declara de utilidade
publica a Associagdo de Amparo
as Criangas Cardfacas ou com
Doencas Raras e Idosos com AVC
Coragdo de Crianga, com sede no
municipio de Divinépolis;

Lei n° 21402, de 3 de julho de
2014: lei do Estado de Minas
Gerais que institui a semana do
dia 28 de fevereiro como a
Semana Estadual das Doencas
Raras;

Lei n° 15.669, de 12/01/2015: lei
do Estado de Sdo Paulo que
dispbe sobre a Politica de Trata-
mento de Doengas Raras no
Estado e da outras providéncias.

6.CENTROS DE REFERENCIA

6.1 CENTROS DE REFERENCIAS DE
PESQUISA E TRATAMENTO

A seguir os centros de referéncias
disponibilizados pela Sociedade Brasilei-
ra de Genética Médica (SBGM, 2019).

6.1.1 Regido Nordeste

Nome: Amigos Excepcionais de Salvador
Cidade: Salvador, BA



Endereco: Rio Grande do Sul, 545
Site: http.//www.apaesalvador.org.br/
Telefone: (71) 3270-8300

E-mail: apae@apaesalvador.org.br

Nome: Associacdo de Assisténcia a
Crianca Deficiente (AACD)

Cidade: Recife, PE

Endereco: Av. Advogado José Paulo
Cavalcanti, 155

Site: https://aacd.org.br/unidade/recife-
pe/

Telefone: (81) 3419-4000

6.1.2 Regido Central

Nome: Hospital da Crianca de Brasilia
José Alencar

Cidade: Brasilia, DF

Endereco: SAIN Asa Norte Lt 4-B, SHCN
Site: http://www.hcb.org.br/

Telefone: (67) 3025-8350

Nome: Associac@o de Pais e Amigos
Excepcionais de Andpolis

Cidade: Andpolis, GO

Enderego: Av. Sen. José Lourenco Dias,
1390

Site: https://www.apaeaps.org.br/
Telefone: (62) 3098-2525

6.1.3 Regido Sudeste

Nome: Centro de Referéncia de Doencas
Raras da Faculdade de Medicina do ABC
Cidade: Santo André, SP

Endereco: Avenida Lauro Gomes, 2000
Site: http://www.fmabc.br/

Telefones: (11) 4433-2846 ou (11) 4993-
5440

Emails: caio.parente@fmabc.br ou
danielle.dantas@fmabc.br

Nome: Instituto Nac. de Sadde da Mulher,
da Crianca e do Adolescente Fernandes
Figueira

Cidade: Rio de Janeiro, R/

Endereco: Av. Rui Barbosa, 716

Site: http://www.iff fiocruz.br

Telefone: (21) 2554-1752
6.1.4 Regido Sul

Nome: Hospital Pequeno Principe
Cidade: Curitiba, PR

Endereco: Rua Desembargador Motta,
1070

Site:
http://pequenoprincipe.org.br/hospital
Telefone: (41) 3370-1010

Nome: Hospital de Clinicas de Porto
Alegre

Cidade: Porto Alegre, RS

Endereco: R. Ramiro Barcelos, 2350
Site: https://www.hcpa.edu.br/
Telefone: (51) 3359-8000

E-mail: -genetica@hcpa.edu.br

6.1.5 Regido Norte

Até o momento ndo existem centros de
referéncias na regiao Norte.

7. ACONSELHAMENTO
GENETICO

Considerando que 80% das DR possuem
origem genética e um nUmero significati-
vo também possui carater hereditario, o
aconselhamento genético (AG) torna-se
de fundamental importancia na atencdo
as familias e pessoas acometidas.
Segundo o Committee on Genetic Counse-
ling of the American Society of Human
Genetics (1974) o aconselhamento é um
processo de comunicacdo que lida com
os problemas humanos associados a
ocorréncia ou ao risco de ocorréncia de
uma doenga genética em uma familia.
Este processo envolve a participacdo de
pessoas capacitadas, com o objetivo de
ajudar o individuo ou a familia a compre-
ender os aspectos envolvidos, incluindo
o diagndstico, o curso provavel da
doenca e o manejo disponivel. Ainda tem
o papel de avaliar como a hereditarieda-
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de contribui para a doenga e o risco de
recorréncia nos familiares, bem como
compreender as op¢des para lidar com o
risco derecorréncia.

O AG fornece subsidio para escolha do
curso de agdo que pareca apropriado a
familia, em fung¢do dos seus riscos e
objetivos, a agir de acordo com sua
deciséo e a adaptar-se a doenga da
melhor maneira possivel, considerando-
se tanto um membro da familia afetado
quanto o risco de recorréncia daquela
doenca.

Aprética do AG envolve o estabelecimen-
to do diagndstico, a interpretagdo de
achados e estimativas de riscos genéti-
Cos para pessoas clinicamente normais
com familiares que apresentam diagnos-
tico de doenca rara documentada,
transmissao das informac@es relativas a
etiologia, a evolugdo, ao progndstico, ao
risco de recorréncia, as estratégias de
tratamento e prevenc¢do, além das
recomendac¢des para acompanhamento
e elaboracdo de relatério final a ser
entregue ao consulente.

A fungdo preventiva também estd
inserida nas acBes do AG. Neste aspecto
estdo as orientagOes reprodutivas, seus
riscos e as opg¢Bes seguras nos casos da
possibilidade da geracdo de filhos com
anomalias congénitas ou doencas
geneticamente determinadas. Os
individuos sdo conscientizados da
situagdo, sem serem privados do seu
direito de decisdo reprodutiva.
Considerando o carater ndo diretivo e
ndo coercitivo do aconselhamento, é
vedado ao profissional recomendar,
sugerir ou indicar condutas as familias
e/ou individuos, ou exigir deles alguma
postura. As decisdes tomadas por esses
ultimos devem ser absolutamente livres
e pessoais, sendo isentas de qualquer
influéncia ou procedimentos externos,
por parte de profissionais ou de

ACONSELHAMENTO GENETICO

institui¢oes.

Muitas vezes a necessidade de um
aconselhamento genético sera identifi-
cadaem servicos de especialidades.

Podera ser indicado nas seguintes
situagoes:

a) Pessoas com DR de origem genética,
previamente diagnosticada sem aconse-
lhamento genético;

b) Individuos, casais e gestantes com
questionamento sobre riscos individuais ou
para prole futura em fun¢do de DR de
origem genética (confirmada ou sob
suspeita) na familia;

¢) Gestantes/casais com suspeita de DR de
origem genética na gestacGio em curso, que
ainda ndo tenham sido encaminhados
para 0 AG.

Deve ser realizado por equipe multipro-
fissional capacitada, contendo geneticis-
tas e/ou profissionais de salde capacita-
dos, com graduag¢do na area da salde e
pos-graduagdo, mestrado ou doutorado
académico na area de genética humana
ou ainda titulo de especialista em
Biologia Molecular Humana ou Citogené-
tica Humana, emitidos pela Sociedade
Brasileira de Genética ou Titulo de
Especialista em Genética, emitido pelo
Conselho Federal de Biologia, e Compro-
vacdo de no minimo 800 horas de
experiéncia profissional ou estagio
supervisionado em aconselhamento
genético (BRASIL, 2014).

Durante o AG as informacdes sobre
etiologia, evolugdo e progndstico da
doenca devem ser repassadas ao
consulente e/ou familiares, juntamente
com as informagbes acerca do risco
reprodutivo. Isso deve ser feito de forma
ndo diretiva e com discussdo das opgoes
frente ao risco de ocorréncia/recorréncia,
favorecendo a compreensdo e 0 segui-



mento da aten¢do ao consulente e seus
familiares.

Quando a DR ndo for de natureza
genética, deve ser garantido o acesso
aos Servigos Especializados ou Servigos
de Referéncia em Doengas Raras, para o
atendimento adequado as suas necessi-
dades (BRASIL, 2014).

8. ASSISTENCIA SOCIAL

O Sistema Unico de Assisténcia Social
(SUAS), instituido no ano de 2005,
configurou-se como um novo modelo
capaz de organizar e gerir a assisténcia
social brasileira.

Na sua formacdo, o SUAS se qualifica
como um sistema descentralizado e
participativo que confia na municipaliza-
¢do das politicas publicas, com o intuito
de centralizar a atenc¢do na familia e nos
individuos que a formam. A formagdo de
uma rede de protec¢do integral e promo-
¢do social visa fortalecer vinculos
familiares e comunitarios, estabelecer
identidade, referenciar valores e promo-
ver 0 acesso a todos os direitos essencia-
isde cidadania.

Conforme Abreu (2014) a familia se situa
como um elemento central de socializa-
¢do e principal unidade de intervencdo,
qguando o nucleo familiar for incapaz de
promover as adequadas condi¢Bes de
vida. Dentro do contexto das DR a familia
se estabelece como um nucleo de
cuidado, e seu papel central na perspec-
tiva social € encarregar-se das especifici-
dades dos individuos afetado. Nesse
sentido, as constantes transformac&es
fisicas de um individuo com DR é capaz
de alterar todo o seu ciclo vital, além de
proporcionar alteragoes do ciclo familiar.
Sem amparo, a famflia acometida pela
doenca passa por intempéries de cunho
existencial e reprodutivo. Por conseguin-
te, tais nucleos familiares merecem um

suporte especifico governamental,
principalmente da Assisténcia Social.

8.1 DESAFIOS

Os desafios ndo se restringem em
proporcionar puramente a cura ao
afetado pela doenca rara, mas também
buscar condi¢des favoraveis para
manutencgdo social desse individuo e sua
famflia. Empoderar a familia frente as
adversidades em saude é fundamental,
além de prover eficazmente todos os
cuidados médicos necessarios: remédi-
os, aconselhamento genético, cuidados
terapéuticos e acesso aos profissionais
de satde.

As necessidades prioritarias de cada
familia podem variar conforme o estagio
da doenga. Inicialmente, quando ndo
existe um diagndstico completo, as
necessidades dos servigos sociais ou dos
servicos de saude eram infimas. Ndo
obstante, quando ja existe um resultado
comprovado, os primeiros desafios se
concretizam no acesso ao transporte,
uma vez que algumas familias, principal-
mente aquelas distantes dos grandes
centros, necessitam deslocar-se para 0s
principais centros de referéncia, a fim de
obter os cuidados médicos necessarios.
Tal realidade, também, impacta o
contexto econdémico familiar, visto que
muitas familias ndo possuem condi¢ées
paraarcar com o custeio do transporte.

8.2 ACESSO AOS SERVICOS

A dificuldade de acesso aos servicos é
uma problematica inerente a vida do
portador de DR e sua familia. Por isso é
fundamental a criagdo de um Centro
Especializado em Reabilitagdo (CER).

O Centro Especializado em Reabilitagdo
(CER) ou o Servico Especializado em
Doengas Raras, ambos preconizados
para a assisténcia aos portadores de DR

ASSISTENCIA SOCIAL
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pela Portaria 199/ MS de 2014, devem
articular-se com o Sistema Unico de
Assisténcia Social (SUAS), com o objetivo
de auxiliar as familias em seu aporte
econdmico (transferéncia de renda),
inclusdo social e segurancaalimentar.
Outro desafio enfrentado pelas familias
afetadas pelas DR é 0 acesso aos medi-
camentos. Estima-se que apenas 10%
das Doengas Raras possuem um trata-
mento medicamentoso especifico.
Entretanto, sabe-se que medica¢8es
preconizadas para outras doencas
podem auxiliar nos agravos e na progres-
sdo das DR, minimizando seu impacto.
Nesse ambito, o SUAS garante a transfe-
réncia de renda, a qual beneficia as
familias com aporte econémico, o qual
pode ser utilizado para a aquisi¢ao
medicamentosa, de maneira a amenizar
essarestri¢ao.

8.3 INCLUSAO SOCIAL

O convivio social, o qual envolve aceita-
¢do comunitaria é uma necessidade para
as familias afetadas pelas DR. O estigma
de familias frageis, ou de familia defeitu-
osa € atenuado quando o nucleo familiar
¢é inserido no cotidiano comunitario,
visto que se sentem cidaddos comuns,
empoderados, capazes de superar suas
adversidades. Somado a isso, a integra-
¢do entre familias que enfrentam a
mesma condicdo, é fundamental para o
compartilhamento de experiéncias.
Nesse contexto, a Politica Nacional de
Assisténcia Social, instituida em 2004
tem como objetivo desenvolver ac¢Bes
que atenda a familia e a comunidade, de
maneira a criar um espaco saudavel de
convivio. “Assegurar que as a¢des no
ambito da assisténcia social tenham
centralidade nafamilia, e que garantam a
convivéncia familiar e comunitaria”.

Dentro do contexto e problemas encon-
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trados pelos portadores de DR e suas
familias, encontram-se os cuidadores.
Estes sofrem diretamente os impactos
moral, econdmico e emocional que
estdo sujeitas as familias. Geralmente, os
cuidadores sdo do sexo feminino, as
quais algumas sdo destituidas do seu
posto de trabalho, com o objetivo de
cuidar do individuo afetado. Assim
sendo, os cuidadores entram em um
novo ciclo de vida, abandonando, muitas
vezes sua vida pessoal, de forma a viver
em fun¢do da doenca. Tal condi¢do pode
ser impactante e, consequentemente,
gerar agravos de cunho fisico, emocional
e psicoldgico.

Em vista disso, o SUS conta com psicélo-
g0S em sua equipe, 0s quais possuem o
papel principal de garantir o aporte
profissional necessario para essas
familias. Esse acompanhamento ndo é
apenas imprescindfvel para o cuidador,
mas também para o individuo diagnosti-
cado com DR e para os familiares que
convivem diariamente com o acometido.

8.4 TERRITORIALIZAGAO DO CUIDADO

Com o objetivo de aumentar a eficiéncia
e abrangéncia da Assisténcia Social, o
SUAS trabalha com o conceito de
territorializagdo, ou seja, aposta no
reconhecimento de dados socioecond-
mico e culturais, com o intuito de
planejar e elaborar a¢des preventivas no
territério.

Um dos conceitos mais peculiares das
DR é o seu fator expansibilidade, isso
significa que varios individuos de
diferentes geracdes que vivem em
localidades distintas, podem ser afeta-
dos pela patologia. Nesse contexto, a
dinamica da territorializagdo e reconhe-
cimento das familias portadoras de DR,
permite mapear os espagos geograficos
dos possiveis afetados e, dessa forma,



efetivar estratégias de politicas da
Assisténcia Social para prevenir agravos
socioecondmicos.

AN
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Fundagdo de Amparo ao
Desenvolvimento das A¢Ges Cientificas
e Tecnoldgicas e a Pesquisa
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