GOVERNO DE SANTA CATARINA
Secretaria de Estado da Saude
Comissao Intergestores Bipartite

DELIBERACAOQ 121/CIB/2022
A Comisséo Intergestores Bipartite, no uso de suas atribui¢cdes, ad referendum

Considerando a Portaria N° 199, de 39 de janeiro de 2014, que Institui a
Politica Nacional de Atencéo Integral as Pessoas com Doencas Raras no
SUS e institui incentivos financeiros de custeio;

Considerando a Deliberagcéo CIB N° 172/2018, de 19 de julho de 2018, que
aprova a habilitacdo do Hospital Infantil Joana de Gusmao, como Servico
de Referéncia em Doencas Raras em SC;

Considerando a Portaria N° 3.166, de 03 de dezembro de 2019, que
Habilita o Servico do Hospital Infantil Joana de Gusmé&o como referéncia
em Doencas Raras;

Considerando a Deliberacdo CIB N° 171/2018, 19 de julho de 2018, que
aprova a habilitacdo do Hospital Universitario Polydoro Ernani de Santiago
— HU/UFSC, como Servigo de referéncia em Doencas raras

Considerando a necessidade de instituir Diretrizes Estaduais para
pactuacdo dos fluxos, documentos e procedimentos realizados pelos
Servicos, bem como as competéncias de cada ponto na Rede.

APROVA

As Diretrizes para a Atencdo a Saude das Pessoas com Doencas Raras na Rede
de Cuidados a Saude da Pessoa com Deficiéncia em Santa Catarina, conforme
ANEXO.

Florianopolis, 06 de outubro de 2022.
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1. INTRODUCAO

As Doengas Raras sao um importante problema de saude no Brasil e no mundo e
estimativas apontam que 13 milhdes de pessoas vivem com essas enfermidades em nosso
pais, sendo assim, a construcdo das Diretrizes para aten¢do as pessoas com Doengas Raras em
Santa Catarina (SC), se faz necessaria, considerando a necessidade de estabelecer servigos de
atencdo especializada e de referéncia, visando a melhoria no acesso aos servigos habilitados
em Santa Catarina.

Nao seria possivel organizar uma Diretriz abordando as Doencas Raras de forma
individual, devido ao grande nimero de doengas, pois estima-se ter entre 6 ¢ 8§ mil doencas
Raras no mundo.

Até o0 ano de 2014 nada existia em relagdo as politicas publicas direcionadas as Doengas
Raras, porém, com a atuagdo das organizagdes de pacientes € movimentos sociais foi criada e
publicada em 30 de janeiro, a Portaria n® 199 - Politica Nacional de Aten¢do Integral as
Pessoas com Doencgas Raras (PNAIPDR), a qual consolida as Diretrizes para Aten¢do Integral
as Pessoas com Doengas Raras no ambito do Sistema Unico de Saude (SUS) e institui
incentivos financeiros de custeio (BRASIL, 2014).

A Secretaria de Estado da Satde de Santa Catarina, por meio da Superintendéncia de
Servigos Especializados ¢ Regulagio (SUR) e coordenado pela Area Técnica da Satude da
Pessoa com Deficiéncia (ATPCD), apresenta as Diretrizes de Atencdao as Pessoas com
Doencas Raras em Santa Catarina. Estas Diretrizes apresentam objetivos, fluxos e metas,
configurando-se como um instrumento para execu¢do, monitoramento e avaliagdo das agdes
da Saude da Pessoa com Doenca Rara no SUS em Santa Catarina, com base nas legislagdes

atualmente vigentes.
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2. JUSTIFICATIVA

De acordo com a Organizagdo Mundial de Saude (OMS), Doenga Rara (DR) ¢ definida
como aquela que afeta até 65 pessoas em cada 100.000 individuos, ou seja, 1,3 pessoas para
cada 2.000 individuos, acometendo de 6% a 8% da populagao.

O numero exato de Doencas Raras é desconhecido, porém estima-se que existam cerca de
6.000 a 8.000 tipos diferentes de Doengas Raras, sendo que 80% delas decorrem de fatores
genéticos, podendo ser orientadas através de aconselhamento genético e os outros 20% estao
distribuidos em causas ambientais, infecciosas, imunoldgicas entre outras. Considerando que
95% delas ndo possuem tratamento especifico, nem medicamentoso e nem nutricional, as
mesmas dependem de uma rede de cuidados bem estruturada, que tenha o objetivo de
amortizar a dor fisica ¢ emocional, melhorando a qualidade de vida dos pacientes e suporte
aos seus familiares e cuidadores, sendo importante a se destacar que somente uma pequena
fragdo das doencas raras ¢ beneficiada com tratamento medicamentoso (ANDRADE e
ALBUQUERQUIE, 2020).

Cerca de 3% das doengas raras, o tratamento ¢ sintomatico, podendo mudar a evolugao da
doengca aumentando a sobrevida dos doentes. S6 2% dessas doengas tem tratamento
medicamentoso ou nutricional especifico, que na maioria das vezes param a evolugdo da
doenca, apoOs algum tempo de uso do medicamento. Porém nenhum deles ¢ curativo ou
resgata fungdes organicas perdidas, e sim, sao tratamentos vitalicios.

Todas as Doengas Raras sdo cronicas, incurdveis, progressivas, degenerativas e
incapacitantes com consequéncias importantes na qualidade de vida do individuo, bem como
dos seus familiares. Embora sejam individualmente raras, elas acometem um nimero
significativo na populacao. Sao caracterizadas por ampla diversidade de sinais ¢ sintomas ou
manifestagdes relativamente frequentes podendo simular doengas comuns, dificultando assim
seu diagndstico, levando os pacientes a ficarem meses ou até anos procurando intimeros
servicos de saude e sendo submetidos a tratamentos inadequados, causando desta forma
elevado sofrimento clinico e psicossocial aos afetados e seus familiares (BRASIL, 2014a).

Quando ouvimos a locucao “Doenga Raras”, estamos falando de criangas, adolescentes,
adultos jovens, que vivem com condi¢des de saude cronicas e complexas desde o nascimento
ou na infancia. Sendo assim, a Doenga Rara, chama nossa atencao para uma parte da vida, da
saude e da complexidade do cuidado, que demanda uma base familiar resistente. Nao estamos
falando de qualquer cuidado, e sim da seguranca do paciente, que se define como o produto

de wvalores, atitudes, competéncias e padroes de comportamentos no compromisso e
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proficiéncia da administragdo de um cuidado saudavel e seguro, evitando agravos e piora das
condigdes clinicas do doente.

A Constitui¢ao Federal de 1988, em seu artigo 198, ja propunha agdes integradas em
saude ao estabelecer que os servigos publicos de satide integram uma rede regionalizada e
hierarquizada constituindo assim um sistema Unico, pautado nas diretrizes de
descentralizacdo, atendimento integral e participacdo da comunidade (BRASIL, 1998).

As Redes de Atengdo a Saude possuem como caracteristicas a formagdo de relagdes
horizontais entre os pontos de atenc¢do, sendo a aten¢do primdria em saide o centro de
comunica¢do onde centralizam as necessidades em saide de uma populacdo. As Redes sao
responsaveis pela atengdo continua e integral, oferecendo cuidados multiprofissionais
sistematizados por objetivos e compromissos comuns. Para a efetiva implementagdo ¢
necessario compreender as redes de atengdo sob a perspectiva dos trés elementos
fundamentais pelo qual sdo constituidas: a populagdo, a estrutura operacional e um modelo de
aten¢do a saude (BRASIL, 2015).

A equipe de saude, os servigos organizados, seus fluxos, a concessdo de oOrteses,
protese e materiais especiais, a capacitacao de profissionais para a atencao, a educagdo em
saude para as pessoas com doencas raras € seus familiares sdo elementos indispensdveis na
conducdo de diretrizes para planejar, controlar e avaliar nos diferentes niveis de atencdo a
saude como ¢ sustentado na Portaria Consolidada N° 3, Anexo VI que institui a Rede de

Cuidados a Satude da Pessoa com Deficiéncia e seu Instrutivo, atualizado em agosto de 2020.
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3. OBJETIVOS:
3.1 OBJETIVO GERAL

Estruturar e organizar o Servigo de Atengao as pessoas com Doencgas Raras no Estado,

permitindo reduzir o sofrimento clinico e psicossocial aos afetados e seus familiares.

3.2 OBJETIVOS ESPECIFICOS

1. Definir os critérios para o funcionamento dos Servigos de Doengas Raras na Rede de
Cuidados a Saude da Pessoa com Deficiéncia em Santa Catarina;

2. Mapear as Doencas Raras no estado, a partir de um banco de dados para pacientes
com Doencas Raras (Serdo mapeadas e incluidas nesta diretriz 22 doencgas raras mais
prevalentes);

3. Realizar agdes voltadas para a promocdo, prevengdo, avaliacdo, tratamento e
reabilitacdo das pessoas com Doencgas Raras;

4. Reestruturar as unidades de satude da rede de servigos do SUS, no sentido de garantir o
atendimento as pessoas com Doengas Raras;

5. Definir as atribui¢des técnico-administrativas do Servico Estadual de Atencdo a Saude
das pessoas com Doengas Raras;

6. Manter atividades de supervisdo, acompanhamento e avaliagdo como forma de
reorientar e replanejar as agdes;

7. Orientar e capacitar os profissionais e¢ equipes de saude dos municipios, para o
atendimento e encaminhamento deste ptblico ao servigo de referéncia;

8. Qualificar demanda de acordo com as necessidades especificas de cada nivel de

atencao.



4. FUNDAMENTACAO LEGAL

A seguir estdo descritas as legislagdes publicadas no ambito Federal e Estadual

referentes ao Servico de Doengas Raras:

CONSTITUICAO ESTADUAL DE 1989; CAPITULO II; SECAO II; DA SAUDE: Define
que a saude ¢ direito de todos e dever do Estado, garantida por meio de politicas sociais e
econdmicas que visam a reducdo do risco de doenga e de outros agravos e o0 acesso universal

e igualitario as ag¢des € servigos para sua promogao, protecao e recuperagao;

LEI N° 8080, DE 19 DE SETEMBRO DE 1990: Dispde sobre as condi¢gdes para a promogao,

protecdo e recuperagdo da saude;

PORTARIA N° 81 GM/MS, DE 20 DE JANEIRO DE 2009: Institui no ambito do SUS, a

Politica Nacional de Atengao Integral em Genética Clinica;

PORTARIA N° 16 DE 15 DE JANEIRO DE 2010: Aprova o Protocolo Clinico e Diretrizes

Terapéuticas - Hiperplasia Adrenal Congénita;

PORTARIA N° 533 GM/MS, DE 28 DE MARCO DE 2012: Estabelece o elenco de
medicamentos e insumos da Relacdo Nacional de Medicamentos Essenciais (RENAME) no

ambito do SUS;

PORTARIA N° 793 GM/MS, DE 24 DE ABRIL DE 2012: Institui a Rede de Cuidados a

Pessoa com Deficiéncia no ambito do SUS;

PORTARIA N° 835 GM/MS, DE 25 DE ABRIL DE 2012: Institui incentivos financeiros de
investimento e de custeio para o Componente Atencdo Especializada da Rede de Cuidados a

Pessoa com Deficiéncia no ambito do Sistema Unico de Saude;

PORTARIA N° 252 GM/MS, DE 19 DE FEVEREIRO DE 2013: Institui a Rede de Atencao a

Saude das Pessoa com Doencgas Cronicas no ambito do SUS;

PORTARIA N° 1306, DE 22 DE NOVEMBRO DE 2013: Aprova o Protocolo Clinico e

Diretrizes Terapéuticas da Osteogénese Imperfeita;
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PORTARIA N° 35, DE 16 DE JANEIRO DE 2014: Aprova o Protocolo Clinico e Diretrizes

Terapéuticas da Hipertensdao Arterial Pulmonar;

PORTARIA N° 199 GM/MS, DE 30 DE JANEIRO DE 2014: Institui a Politica Nacional de
atencdo Integral as Pessoas com Doencas Raras, aprova as Diretrizes para Atengdo integral as
Pessoas com Doengas Raras no ambito do Sistema Unico de Saude (SUS) e institui incentivos

financeiros de custeio;

PORTARIA N° 880, DE 12 DE JULHO DE 2016: Aprova o Protocolo Clinico e Diretrizes

Terapéuticas do Angioedema associado a deficiéncia de C1 esterase (C1-INH);

PORTARIA CONJUNTA N° 4, DE 22 DE JUNHO DE 2017: Aprova o Protocolo Clinico e

Diretrizes Terapéuticas da Doenga de Gaucher;

PORTARIA CONJUNTA N° 09, DE 28 DE AGOSTO DE 2017: Aprova o Protocolo Clinico

e Diretrizes Terapéuticas da Esclerose Sistémica;

PORTARIA CONJUNTA N° 14, DE 28 DE NOVEMBRO DE 2017: Aprova o Protocolo

Clinico e Diretrizes Terapéuticas da Doenga de Crohn;

PORTARIA CONJUNTA N° 05, DE 19 DE FEVEREIRO DE 2018: Aprova o Protocolo

Clinico e Diretrizes Terapéuticas da Doenga Falciforme;

PORTARIA CONJUNTA N° 12 DE 11 DE ABRIL DE 2018: Aprova o Protocolo Clinico e

Diretrizes Terapéuticas da Mucopolissacaridose do tipo I;

PORTARIA CONJUNTA N° 13, DE 4 DE MAIO DE 2018: Aprova o Protocolo Clinico e

Diretrizes Terapéuticas da Deficiéncia de Biotinidase;

PORTARIA CONJUNTA N° 16, DE 24 DE MAIO DE 2018: Aprova o Protocolo Clinico e

Diretrizes Terapéuticas da Mucopolissacaridose do tipo II;

PORTARIA CONJUNTA N° 15, DE 09 DE MAIO DE 2018: Aprova o Protocolo Clinico e

Diretrizes Terapéuticas da Sindrome de Turner.
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PORTARIA CONJUNTA N° 2, DE 7 DE JANEIRO DE 2019: Aprova o Protocolo Clinico e

Diretrizes Terapéuticas da Acromegalia;

PORTARIA CONJUNTA N° 9, DE 31 DE JULHO DE 2019: Aprova o Protocolo Clinico e

Diretrizes Terapéuticas da Parpura Trombocitopénica Idiopatica;

PORTARIA CONJUNTA N° 12, DE 10 DE SETEMBRO DE 2019: Aprova o Protocolo

Clinico e Diretrizes Terapéuticas da Fenilcetonuria;

PORTARIA CONJUNTA N° 19, DE 04 DE DEZEMBRO DE 2019: Aprova o Protocolo

Clinico e Diretrizes Terapéuticas da Mucopolissacaridose Tipo IV A;

PORTARIA CONJUNTA N° 20, DE 05 DEZEMBRO DE 2019: Aprova o Protocolo Clinico

e Diretrizes Terapéuticas da Mucopolissacaridose Tipo VI;

PORTARIA CONJUNTA N° 12, DE 03 DE AGOSTO DE 2020: Aprova o Protocolo Clinico

e Diretrizes Terapéuticas da Doenga de Pompe;

PORTARIA CONJUNTA n° 13, DE 13 DE AGOSTO DE 2020: Aprova o Protocolo Clinico

e Diretrizes Terapéuticas da Esclerose Lateral Amiotrofica;

PORTARIA CONJUNTA N° 05, DE 16 DE ABRIL DE 2021: Aprova o Protocolo Clinico e

Diretrizes Terapéuticas do Hipotireoidismo Congénito;

PORTARIA CONJUNTA N° 08, DE 21 DE MAIO DE 2021: Aprova o Protocolo Clinico e

Diretrizes Terapéuticas da Mucopolissacaridose do Tipo VII;

PORTARIA CONJUNTA N° 12, DE 27 DE JULHO DE 2021: Aprova o Protocolo Clinico e

Diretrizes Terapéuticas das Ictioses Hereditarias;

PORTARIA CONJUNTA N° 24, DE 23 DE DEZEMBRO de 2021: Aprova as Diretrizes

Brasileiras para os Cuidados de Pacientes com Epidermodlise Bolhosa;

PORTARIA CONJUNTA N° 25, DE 27 DE DEZEMBRO DE 2021: Aprova o Protocolo

Clinico e Diretrizes Terapéuticas da Fibrose Cistica;
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PORTARIA CONJUNTA N° 1, DE 07 DE JANEIRO DE 2022: Aprova o Protocolo Clinico e

Diretrizes Terapéuticas da Esclerose Multipla;

PORTARIA CONJUNTA N°03, DE 18 DE JANEIRO DE 2022: Aprova o Protocolo Clinico

e Diretrizes Terapéuticas da Atrofia Muscular Espinhal 5q tipos 1 e 2.
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5.POPULACAO ALVO

O publico-alvo inclui todas as pessoas residentes no Estado de Santa Catarina, sejam
neonatos, lactentes, criancas, jovens, adultos e idosos com Doengas Raras suspeita ou
comprovada, genéticas ou ndo genéticas, para diagnodstico, tratamento ou reabilitagdo e que
apresentem quaisquer das doencas inicialmente elencadas pelo servico de Doengas Raras do
Estado.

Foram selecionadas 22 Doencas Raras de acordo com o a prevaléncia e existéncia de
Protocolo Clinico e Diretriz Terapéutica (PCDT). Este publico deve estar cadastrado no
Servico Estadual de Atengdo a Saude das Pessoas com Doengas Raras na Rede de Cuidados a

Saude da Pessoa com Deficiéncia em Santa Catarina.

As Doengas Raras inicialmente selecionadas sdo:
* Acromegalia e Gigantismo;
¢ Angioedema Hereditario;
e Atrofia Muscular Espinhal,;
¢ Deficiéncia de Biotinidase;
° Doenga Falciforme;
¢ Doenca de Crohn;
° Doenga de Gaucher;
¢ Doenca de Pompe;
¢ Epidermolise Bolhosa;
e Esclerose Lateral Amiotrofica;
e Esclerose Multipla;
¢ Esclerose Sistémica;
° Fenilcetonuria;
e Fibrose Cistica;
¢ Hiperplasia Adrenal Congeénita;
e Hipertensdo Arterial Pulmonar;
¢ Hipotireoidismo Congénito;
o Ictioses Hereditarias;

¢ Mucopolissacaridoses;
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o

o

o

Osteogénese Imperfeita;
Purpura Trombocitopénica Idiopatica;

Sindrome de Turner.
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6. GLOSSARIO

Doenc¢a Rara — Definida como aquela que afeta até 65 pessoas em 100.000 individuos, ou

seja, 1,3 pessoas em 2.000 individuos.

Acromegalia e Gigantismo - Doenca insidiosa, cronica e rara. Podendo ser de origem
familiar ou esporadica, onde aproximadamente 98% sdo causadas por adenomas hipofisarios
secretores do hormoénio de crescimento (GH), e cerca de 2% ¢é causada pela hipersecrecao
eutépica ou ectépica do hormonio liberador de GH e raramente, pela secrecao ectopica de
GH.

Angioedema Hereditario - E uma imunodeficiéncia priméaria do sistema complemento, com
heranca autossomica dominante, heterogeneidade de locus e expressividade variavel. O
disturbio resulta em episodios repetidos de inchago sob a pele e geralmente se iniciam na

infancia ou adolescéncia.

Atrofia Muscular Espinhal - Doenca rara, genética e hereditdria, altamente incapacitante e
sem cura, na qual as células nervosas originarias da medula espinhal e do tronco cerebral se
degeneram, interferindo na capacidade do corpo produzir uma proteina essencial para a

sobrevivéncia dos neur6nios ligados a atividade motora.

Deficiéncia de Biotinidase - E um erro inato do metabolismo, de heranca autossomica
recessiva, no qual a biotinidase, enzima responsavel pela capacidade de obtencdo da vitamina

biotina a partir dos alimentos, tem sua atividade catalitica diminuida ou ausente.

Doenca Falciforme - Condicdo genética, autossdmica e recessiva, resultante de defeitos na
estrutura da hemoglobina (Hb) associados ou ndo a defeitos em sua sintese. E causada pela

heranca de hemoglobina S em combina¢do com outro defeito estrutural ou de sintese na Hb.

Doenca de Crohn - Doenca inflamatoria, fistulosa e fibroestenosante, de origem
desconhecida, caracterizada pelo acometimento segmentar, assimétrico e transmural de

qualquer porcao do trato gastrointestinal.

Doenca de Gaucher — Doenga autossomica recessiva, causada pela atividade deficiente da

enzima beta-glicocerebrosidase. Ocorre quando o corpo ndo tem as enzimas necessarias para
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decompor os glicocerebrosideos nos tecidos e esta dividida em 3 tipos: ndo neuronopatica,

neuronopatica aguda e neuronopatica subaguda.

Doen¢a de Pompe - Doenca genética rara, de acometimento neuromuscular progressivo e
frequentemente fatal nas formas mais graves, também conhecida como glicogenose tipo II ou
deficiéncia de alfa-glucosidase acida, onde acarreta o deposito de glicogénio dentro dos
lisossomos e do citoplasma de muiltiplos tecidos, incluindo a musculatura lisa, esquelética e

cardiaca.

Epidermolise Bolhosa - Condi¢ao clinica caracterizada pela presenca de bolhas e erosdes na
pele, e muitas vezes nas mucosas, geralmente apos minimos traumas. A EB acomete ambos
os sexos e pode ter causa genética ou autoimune, e, por conseguinte, ¢ dividida entre as
formas epidermolise bolhosa hereditaria (EBH) ou epidermolise bolhosa adquirida (EBA),

respectivamente.

Esclerose Lateral Amiotrofica - Doenga do neurdnio motor (DNM) e uma das principais
doencas neurodegenerativas. Caracteriza-se pela deterioracdo progressiva das células nervosas
que iniciam o movimento muscular, envolvendo a degeneragdo do sistema motor em varios

niveis: bulbar, cervical, toracico e lombar.

Esclerose Multipla - Doenca imunogénica, inflamatdria, desmielinizante e neurodegenerativa
que acomete o Sistema Nervoso Central (SNC). Acomete usualmente adultos jovens, dos 20
aos 50 anos de idade, sendo mais rara quando se inicia fora dessa faixa etdria. Em média, ¢
duas vezes mais frequente em mulheres e apresenta menor incidéncia entre os africanos,
orientais e indigenas. Sua etiologia ndo ¢ bem compreendida, envolvendo fatores genéticos e
ambientais. Até o momento, as interacOes entre esses varios fatores parece ser a principal

razao para diferentes apresentacdoes da EM, bem como diferentes respostas aos medicamentos.

Esclerose Sistémica - Doenga rara, difusa do tecido conjuntivo, de etiopatogenia complexa,
marcada pela presenca de autoanticorpos e caracterizada por graus variaveis de fibrose
tecidual e vasculopatia de pequenos vasos. E mais comum em mulheres e pode ocorrer em

todas as faixas etarias, mas geralmente, se desenvolve em pessoas entre 35 e 50 anos de idade.

Fenilcetontria - Doenga genética, autossomica recessiva, com distirbios do metabolismo de

aminoacidos, que ocorre em recém-nascidos com incapacidade de decompor a enzima
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fenilalanina-hidroxilase, toxica para o cérebro. O organismo tem dificuldade de metabolizar
este aminoacido, que encontra-se presente em todos os tipos de carnes, ovos, leites, feijao,
lentilha, grao-de-bico, cereais e frutas, onde maioria delas podem ser ingeridas desde que com

orientagao nutricional.

Fibrose Cistica - Doenga genética, autossOmica recessiva, também chamada de
mucoviscidose, com acometimento multissistémico e impacto significativo na qualidade e
expectativa de vida dos pacientes. E predominante na populacio caucasiana, podendo estar
presente em todos os grupos étnicos. A doenca ¢ dividida entre: Fibrose Cistica com
Insuficiéncia Pancreatica exdcrina ¢ ma absor¢do de nutrientes, Manifestagdo Pulmonar
cronica e progressiva e risco aumentado de desidratagao e Distirbios metabdlicos, com

reducdo significativa da expectativa de vida dos pacientes.

Hiperplasia Adrenal Congénita - Conjunto de sindromes transmitidas de forma autossémica
recessiva, que se caracteriza por diferentes deficiéncias enzimadticas na sintese dos esteroides
adrenais. A apresentacdo clinica pode se expressar por insuficiéncia glicocorticoide,
deficiéncia mineralocorticoide ou por excesso de androgenos. As sindromes clinicas mais
frequentes podem ser divididas em 3 formas: forma classica perdedora de sal, forma classica

ndo perdedora de sal e forma nao cléssica.

Hipertensao Arterial Pulmonar - Hipertensdo arterial pulmonar (HAP) é uma sindrome
clinica e hemodinadmica que resulta no aumento da resisténcia vascular na pequena circulacao,
elevando os niveis pressdricos na circulacdo pulmonar. Definida como pressdo arterial
pulmonar média igual ou acima de 25 mmHg em repouso, com pressdo de oclusao da artéria

pulmonar e/ou pressao diastolica final do ventriculo esquerdo abaixo ou igual a 15 mmHg.

Hipotireoidismo Congénito - Doenca congénita mais comum do sistema enddcrino e a
principal causa de deficiéncia mental passivel de prevengdao no mundo. A glandula tireoide ¢
responsavel pela sintese e libera¢do dos hormonios tireoidianos, os quais sdo essenciais para o

crescimento, desenvolvimento e metabolismo dos diversos 6rgaos e sistemas fisiologicos.

Ictioses Hereditarias - Grupo heterogéneo de doengas hereditarias ou adquiridas que tém
como caracteristica comum a diferenciacdo anormal da epiderme. As ictioses adquiridas

podem ter etiologias variadas, que incluem infec¢des, neoplasias, medicamentos e doengas
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endocrinas, metabdlicas e autoimunes. Ja as ictioses hereditarias podem ser isoladas ou fazer

parte de sindromes.

Mucopolissacaridoses — Doenca genética, hereditaria e rara do metabolismo, de heranga
autossOmica recessiva, causada pela formacio irregular de enzimas. E classificada entre as
doencas de deposito lisossomicos, causando diversas manifestagdes e afetando o
funcionamento de todos os 6rgaos a medida que afeta a produgdo das enzimas responsaveis

pela sintese ou a quebra das moléculas.

Osteogénese Imperfeita - Doenca rara dos ossos de origem genética, ¢ causada por mutagdes
que ocorrem nos genes responsaveis pela sintese ou processamento do colageno, que ¢
essencial na formagdo dos ossos e caracterizada pela fragilidade dos ossos que acabam

sofrendo fratura de repeticdo.

Purpura Trombocitopénica Idiopatica - Doenca autoimune que se caracteriza pela
destruicdo das plaquetas, células produzidas na medula 6ssea e ligadas ao processo de
coagulacdo inicial do sangue, geralmente benigna e de causa desconhecida, podendo ser
classificada, de acordo com a faixa etdria acometida, como infantil ou adulta, e quanto ao

tempo de evolucdo da doenga.

Sindrome de Turner - Também chamada de monossomia do X ou disgenesia gonadal, ¢ uma
doenca genética rara, causada pela anormalidade dos cromossomos sexuais mais comuns nas

mulheres e ¢ caracterizada pela auséncia total ou parcial de um dos dois cromossomos X.
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7. RECURSOS FINANCEIROS

O recurso do incentivo financeiro para o financiamento das agdes necessarias ao
funcionamento dos Servigos de Doengas Raras ¢ repassado pelo Fundo Nacional de Saude e o
custeio dos procedimentos para fins de diagnoésticos € efetuado por meio do Fundo de Agdes

Estratégicas e Compensagao (FAEC).
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8. CONSTRUINDO A LINHA DE CUIDADOS DA DOENCAS RARAS

A linha de cuidado da Atencgdo Integral as Pessoas com Doengas Raras ¢ estruturada
pela Atengdo Basica e Atengdo Especializada, seguindo as Diretrizes para Atengdo Integral as
Pessoas com Doengas Raras no SUS (BRASIL, 2014b). Desta forma, além de
estabelecermos os pontos da rede de atengao a saude onde serdo confirmados os
diagndsticos (testes genéticos), instituidos os tratamentos, seguimentos e
acompanhamentos dessas pessoas, estes ainda serdo os pontos da realizagdo do
procedimento do Aconselhamento Genético.

As linhas de cuidados definem as agbes e o0s servigos que devem ser
desenvolvidos nos diferentes pontos de atengdo de uma rede de atencéo a saude,
sdo pautadas por acdes de praticas terapéuticas, promocgdo, prevencao e
diagndsticas, direcionadas por diretrizes e protocolos assistenciais, tendo como

funcdo a coordenacao do processo do cuidado (MENDES,2011).

8.1 LINHA DE CUIDADOS DAS DOENCAS RARAS NA ATENCAO BASICA
A Atencao Basica é a porta de entrada do paciente na rede, sendo assim, é
responsavel

pela coordenacgao do cuidado e pela atengao continua da populagao.

. A necessidade de consulta com o especialista devera ser estabelecida por um
profissional médico (pediatra, médico da familia ou clinico geral) que constatara a

necessidade da consulta e fara o consequente encaminhamento.

° Na suspeita de Doenga Rara, o paciente ou seu responsavel legal, recebe o
encaminhamento da consulta em genética com a indicagao clinica e procura a
Unidade Basica de Saude para a insergao da solicitacdao de consulta na Central de
Regulagéao, via Sistema Nacional de Regulag¢do (SISREG), seguindo a pactuacéo do

seu Municipio.

° Apos o médico regulador identificar a solicitacdo e a justificativa do
encaminhamento, classificar a prioridade de atendimento, o paciente é agendado

conforme os protocolos de acesso e regulagao.

° Quando criangas (14 anos, 11 meses e 29 dias), serao agendados para o

Hospital Infantil Joana de Gusméao e Hospital Universitario Polydoro Ernani de Séo
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Thiago. Ja quando adultos (acima de 15 anos), serdo agendados somente para o

Hospital Universitario Polydoro Ernani de Sao Thiago.

8.2 LINHA DE CUIDADOS DAS DOENGCAS RARAS NA ATENCAO
ESPECIALIZADA NO SERVICO DE REFERENCIA INFANTIL (HIJG).

e A forma de o paciente entrar na fila do SISREG se da pela necessidade de
consulta em genética. Na consulta com especialista em genética, solicita-se e
realiza-se 0s exames necessarios nos laboratérios terceirizados /conveniados da
Secretaria do Estado de Saude, e na suspeita de doengas metabdlicas, o paciente
coleta o exame no Servigo de Referéncia que encaminha para o servigo externo. A
partir dai, o paciente volta para seu Municipio de origem e retorna quando o

resultado do exame estiver disponivel no Servigo onde foi coletado.

e O paciente recebe o diagnostico confirmatério da doencga e orientagdes pelo
médico geneticista, que o encaminha para a especialidade de referéncia que inicia o
tratamento medicamentoso. Quando necessario, o tratamento nao medicamentoso
se da com atencao diagndstica e terapéutica especifica para pessoas com doengas
raras em carater multidisciplinar por agendamento interno via Nucleo Interno de
Regulagdo (NIR). Logo, os retornos ao Servico de Referéncia sdo agendados via
NIR. A partir dai, o paciente retorna ao seu Municipio de origem e a Secretaria
Municipal de Saude que encaminhara os outros acompanhamentos necessarios em

seu local de referéncia.

. O tratamento medicamentoso do paciente com Doenca Rara se da pelos
medicamentos do Componente Basico de Assisténcia Farmacéutica (CBAF) e
Componente Estratégico de Assisténcia Farmacéutica (CESAF) a nivel municipal ou
entdo pelo Componente Especializado de Assisténcia Farmacéutica (CEAF) a nivel

estadual.

° O tratamento ndo medicamentoso ocorre, a partir dos encaminhamentos pela
Secretaria Municipal de Saude. Onde o paciente pode ser encaminhado para um
médico especialista, reabilitacdo na rede basica ou rede da deficiéncia de referéncia

municipal; Oxigenoterapia domiciliar ou ventilagdo mecanica nao invasiva (VNI) ou
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para Ortese, protese e materiais especiais (OPM) no Centro Catarinense de

Reabilitagdo conforme fluxo do servigo, via Central de Regulagéo.

8.3 LINHA DE CUIDADOS DAS DOENGCAS RARAS NA ATENCAO
ESPECIALIZADA NO SERVICO DE REFERENCIA ADULTO (HU/UFSC)

° Apods a habilitagao, os fluxos internos do Servigo e Agendas de ingresso no

Servico via SISREG serao rediscutidos;

. Atualmente, a consulta genética no Hospital Universitario agendado pelo
SISREG, ocorre para pacientes com malformagdes, anormalidades ésseas, histérico
familiar de doengas genéticas, historia de cancer hereditario, problemas reprodutivos
e da gestagdo, exposicao teratogénica, orientacbes sobre a doenga genética
diagnosticada ou para aconselhamento genético. No entanto, o paciente com
diagnostico neuroldgico agendado pelo sistema de regulagdo € encaminhado para o
servico de neurologia geral que transfere internamente para a especialidade de

referéncia neuroldgica que iniciara o tratamento;

° Os retornos ao Servigco de Referéncia sdo agendados internamente, porém
cada especialidade tem seu fluxo préprio de retorno, de acordo com as demandas

ou rotinas do servico;

8.4 HOSPITAL REGIONAL DO OESTE - CHAPECO LENOIR VARGAS FERREIRA

° Conforme Plano de Agédo Regional de Atengdo a Pessoa com Deficiéncia da
Macrorregiao do Grande Oeste revisado e aprovado em CIB, Deliberagio 138/2020,
consta a proposta de habilitacio do Hospital Regional do Oeste para Habilitagdo como
Servico de Atengdo Especializada em Doencas Raras e Habilitagdo como Servigco de

Referéncia em Doengas Raras.

8.5 HOSPITAL SAO FRANCISCO

° Centro de Referéncia Regional em AME para aplicagdo do medicamento Nusinersena e
acompanhamento dos pacientes com diagnodstico de Atrofia Muscular Espinhal Tipo I, no

Hospital Sao Francisco em Concoérdia, no Oeste de Santa Catarina, desde 2021.
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8.6 CENTROS DE INFUSOES PARA MEDICAMENTOS DO COMPONENTE
ESPECIALIZADO DA ASSISTENCIA FARMACEUTICA

. Sendo organizado a estruturagdo e fluxo pela DIAF.

8.7 DELIBERAGCAO N° 075/CIB/2018

° Conforme Deliberagdao acima, a solicitagdo do estudo cromossémico/cariétipo
de recém-nascidos podera ser realizada por profissionais que atuem em
maternidades e hospitais que realizam partos na rede publica de saude ou rede

privada contratualizada com o SUS no Estado de Santa Catarina.
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9. FLUXOGRAMA:

Fluxograma de acesso - Linha de Cuidado DOENCAS RARAS

ATENGAO BASICA

Inicio

Consulta em Genética
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A A
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COMISSAOQ MEDICA ESTADUAL DE
REGULAGAQD - COMRE

conforme protocolo
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Tratamento
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9.2 — Tratamento Medicamentoso conforme Componente Basico e Especializado da

Assisténcia Farmacéutica
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Tratamento medicamentoso

Componente Basico da Assisténcia
Farmacéutica (CBAF)

|

Medicamento é fornecido pelas
farmacias basicas municipais

Necessario apresentar:

1. Receita médica;
2. Documento de identidade;
3. Cartdo Macional de Salde.

|

Componente Especializado da
Assisténcia Farmacéutica (CEAF)

Medicamento é fornecido pelas Farmacias
de Alto Custo do municipio de residéncia
do(a) paciente (fluxo em anexo)

Necessario apresentar:

1. Receita médica;
2. LME;

3. Termo de Esclarecimento e

Responsabilidade;

4. Formulario médico (se houver);

5. Exames laboratoriais e/ou de imagem
e/ou espirometria comprobatérios;

6. Copia do documento de identidade;
7. Cépia do Cartdo Nacional de Saude;
8. Cdpia do comprovante de residéncia.

Componente Especializado da Assisténcia Farmacéutica (CEAF)

Paciente consulta o medico, que apds o diagndstico prescreve

ofs) medicamento(s) e preenche os documentos ref ao

medicamento e a doenga.
1. Receita médica;

2. LME;
3. Termo de Esclarecimento e Responsabilidade (TER):
4. Formulario médico (se houver);

O(a) paciente deve preencher e assinar LME e TER no campo
especifico e anexar ao processo os documentos abaixo:

5. Cdpia de exames laboratoriais efou exames de imagem e/ou
espirometria;

6. Copia do documento de idade, se paciente for menor de idade
anexar também copia do documento de identidade do responsavel;
7. Copia do Cartao Nacional de Salde do(a) paciente;

8. Copia do comprovante de residéncia. Caso esteja no nome de
terceiros (exceto pai e mae) anexar declaragao de residéncia do
titular do comprovante.

Em posse dos documentos, paciente se dirige até a Farmacia
de Alto Custo mais proxima da sua residéncia

l

A Farmacia de Alto Custo recebe os documentos e realiza analise prévia.
Se verificar que falta de algum documento j& comunica ao paciente. Se os
documentos estiverem corretos, a Farmacia protocola a solicitago do
medicamento, mediante a abertura de processo administrativo.

1

Farmacia de Alto Custo envia o processo digitalmente para a
Diretoria de Assisténcia Farmacéutica (DIAF).

!

DIAF recebe e avalia o processo conforme preconizado
nos Protocolos Clinicos e Diretrizes Terapéuticas

(PCDT) do Ministério da Salde

|

Verificada a falta de

O(A) paciente providencia os
documentos solicitados e
posteriormente protocola
novamente o processo na

Farmacia de Alto Custo

i
E * Medicamentos de incorporagiio
i recente dependem de envio por

' parte do Ministério da Salde para
: fornecimento aos pacientes.

oua
de maiores esclarecimentos

l

Processo Devolvido para
adequagdes

l

A Farmacia de Alto
Custo recebe parecer
e informa o paciente

|

Paciente apresenta os
critérios do PCOT

Paciente ndo apresenta
os critérios do PCDT

l

)

| Processo Deferido ‘

‘ Processo Indeferido

I

Paciente pode se dirigir &
Farmaécia de Alto Custo para o
recebimento do seu
medicamento®

}

A Farmacia de Alto
Custo recebe parecer
e informa o paciente
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lMobservacees: E

bservagdes |

| 5 Os enderegos e contatos das Farmacias de Alto Custo do Estado podem ser encontradas no endereco eletrdnico:
hittj gs h’www saude SC.QOV. br!lndex nhna’documentosflnformacoes gerals!assmtencla farmaceutlca.n’comgoneme especializado-da- I

assistencia: farmaceutlca ceafa’documentos.flaudo -para- sollcﬂacao avallacao e-autonzacao de medlcamentos Ime;
= Os documentos como Formularios Médicos e TER, bem como a lista de exames necessarios (Resumos) podem ser
encontrados na pasta da respectiva doenca no enderego eletrénico:
https://www.saude .sc.gov.br/index.php/documentos/informacoes-gerais/vigilancia-em-saude/assistencia-farmaceutica/compone

= Os medicamentos disponiveis pelo CEAF e as respectivas doengas para os quais sdo fornecidos podem ser encontrados no
endere(;o eletrénico:

1686



10. CRITERIOS PARA INCLUSAO E EXCLUSAO DO USUARIO NO SERVICO

Cada patologia tem seus proprios critérios de inclusdo e exclusdo no servico, de acordo com o

Protocolos Clinicos e Diretrizes Terapéuticas (PCDT).

ACROMEGALIA

- Critério de Inclusdo: Devem ser incluidos todos os pacientes com diagnostico de
acromegalia confirmado por manifestagdes clinicas e comprovagdo laboratorial de excesso
hormonal (elevacdo de IGF-1 e de GH). Exames de imagem (Ressondncia Magnética (RM)
ou Tomografia Computadorizada (TC)), também sdo obrigatdrios para identificagdo da causa
da doenga.

- Critério de Exclusdo: Serdo excluidos todos os pacientes com intolerancia,
hipersensibilidade ou contraindica¢do ao uso dos medicamentos preconizados neste
Protocolo: Andlogos da somatostatina (octreotida e lanreotida) e Agonista da dopamina

(cabergolina).

ANGIOEDEMA HEREDITARIO

- Critério de Inclusdo: Serdo incluidos os pacientes que apresentarem diagndstico
confirmado de AEH com deficiéncia de C1-INH.

- Critério de Exclusao: Serdao excluidos os pacientes que apresentarem pelo menos um dos
critérios: - Mulheres com sangramento genital de origem desconhecida; - Disfun¢do grave
hepatica, renal ou cardiaca; - Gravidez ou lactacdo, devido a possibilidade de ocorréncia de
efeitos androgénicos no sexo feminino; - Porfiria; - Hipersensibilidade ou intolerancia ao
medicamento; - Tumor dependente de androgénio (neoplasia de figado ou de prostata);

- Historia de ictericia ou pruritus gravidarum; - Presenca ou histéria de eventos

tromboembolicos; - Criangas (até 12 anos de idade).

ATROFIA MUSCULAR ESPINHAL (AME)

- Critério de Inclusdo: Serdo incluidos pacientes de ambos os sexos, com diagndstico
genético confirmado de AME 5q tipo 1 e 2. O paciente elegivel para uso de nusinersena
devera ter diagnostico confirmado de AME 5q tipo 1B/C ou 2, além de cumprir os critérios
abaixo, de acordo com sua situacdo: Para pacientes com AME 5q do tipol: - Pre-
sintomaticos: criangas com historico familiar de AME, diagndstico genético confirmado de
AME 5q e presenga de até trés copias de SMN2. - Sintomaticos: criangas com diagndstico

AME 5q, presenca de até trés copias de SMN2 e inicio dos sintomas até o sexto més de vida.
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Para pacientes com AME 5q do tipo 2: Criangas pré-sintomaticas com histérico familiar de
AME, confirmagdo por diagndstico genético e presenca de até trés copias de SMN2. Inicio
dos sintomas entre 6 ¢ 18 meses de vida; e até 12 anos de idade no inicio do tratamento OU
ter mais de 12 anos de idade no inicio do tratamento e preservada a capacidade de se sentar
sem apoio e a fungdo dos membros superiores.

- Independente da manifestagdo de sintomas, o paciente devera apresentar condigdes de
nutri¢cao e hidratacao adequadas, com ou sem gastrostomia, pesando, pelo menos, o terceiro
percentil de peso corporal para a idade e estando com o calenddrio de vacinag¢do em dia.

- Critério de Exclusdo: Serdao excluidos pacientes que apresentem: - Necessidade de
ventilagdo mecanica invasiva permanente, entendida como 24 horas de ventilagdo/dia,
continuamente, por > 21 dias; Presenca de contraturas graves ou de escoliose grave que, de
acordo com o médico assistente, possam interferir na administracdo do medicamento,
trazendo riscos para o paciente, evidenciados por radiografia ou outros exames de imagem,; -
Sinais ou sintomas de AME 5q compativeis com o subtipo la ou 0, como: manifestacdes
clinicas presentes ao nascimento ou na primeira semana apos o nascimento; OU - Sinais ou
sintomas de AME 5q compativeis com os subtipos 3 ou 4, como: surgimento de
manifestagdes clinicas apos os 18 meses de idade; E - Para o uso de nusinersena, historia de
doenga cerebral ou da medula espinhal que impeca a administragdo intratecal de medicamento
ou a circulagdo do liquido cefalorraquidiano, presenga de derivagdo implantada para
drenagem do liquido cefalorraquidiano ou de cateter de sistema nervoso central implantado
OU hipersensibilidade a substancia ativa ou a qualquer um dos excipientes.

NOTA: Os critérios diagnoésticos e terapéuticos ndao medicamentosos de AME 5q tipo 1B/C

também sdo aplicaveis aos doentes de AME dos tipos 1A, II ou III.

DEFICIENCIA DE BIOTINIDASE

- Critério de Inclusido: Serdo incluidos todos os pacientes com diagnostico de DB
confirmado por medida plasmatica da atividade enzimatica da biotinidase (teste laboratorial) e
com atividade residual inferior a 30% da atividade normal, isto ¢, DB leve ou grave. Pacientes
com resultados da triagem neonatal alterados serdo classificados como suspeitos e deverao
entrar em tratamento até a confirmacao ou nao do diagndstico.

- Critério de Exclusao: Serdo excluidos todos os pacientes com hipersensibilidade (alergia)

ao farmaco ou aos componentes da formula.

-DOENCA DE CROHN
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- Critério de Inclusdo: Serdo incluidos os pacientes com diagnostico de DC atestado por
relatorio médico e comprovado por, pelo menos, um dos seguintes laudos: endoscopico,
radiolégico (radiografia de transito do delgado, TC enteral ou RM enteral), cirargico ou
anatomopatologico.

- Critério de Exclusido: Serdo excluidos os pacientes com intolerancia ou hipersensibilidade

aos medicamentos indicados.

DOENCA DE GAUCHER

- Critério de Inclusdo: Serdo incluidos para tratamento com TRE os pacientes que
apresentarem todos os critérios maiores e, pelo menos, um dos critérios menores relacionados
a seguir: Critérios maiores - Diagnostico clinico de DG tipo 1 ou tipo 3; - Diagndstico
bioquimico ou genético de DG; Critérios menores - Anemia caracterizada de acordo com o
nivel de hemoglobina, sexo e faixa etdria do paciente; - Plaquetopenia caracterizada por
contagem de plaquetas abaixo de 50.000/mm3; - Sangramento espontaneo ou decorrente de
trauma minimo; - Hepatomegalia ou esplenomegalia moderadas ou macigas; - Sinais
radiologicos de acometimento esquelético reversivel com TRE ou ISS; - Sintomas gerais
incapacitantes; - Crescimento inapropriado; - Acometimento de, pelo menos, um dos
seguintes O0rgdos: coragdo e pulmao; - Mieloma multiplo; - Esplenectomia; - DG tipo 3; ou
Acometimento hepatico.

- Critério de Exclusdo: - Serdao excluidos para tratamento com alfataliglicerase os pacientes
que apresentarem ao menos uma das seguintes condi¢des: a) DG tipo 2; b) DG assintomatica;
c) DG oligossintomatica, ou seja, pacientes que nao apresentem quaisquer dos critérios
menores; d) Reacdo de hipersensibilidade a algum dos componentes da alfataliglicerase,
inclusive cenoura, caso em que os pacientes podem ser elegiveis para tratamento com outras
opcdes terapéuticas; ou e) ter idade inferior a 18 anos.

- Serdo excluidos para tratamento com imiglucerase ou alfavelaglicerase os pacientes que
apresentarem ao menos uma das seguintes condigdes: a) DG tipo 2; b) DG assintomatica; c)
DG oligossintomatica, ou seja, pacientes que nao apresentem quaisquer dos critérios menores;
d) reagdo de hipersensibilidade a algum dos componentes da imiglucerase ou da
alfavelaglicerase; ou e) pacientes com idade igual ou superior a 18 anos, virgens de
tratamento.

- Serao excluidos de tratamento da DG com ISS os pacientes que apresentarem ao menos uma
das seguintes condicdes: a) DG tipo 2; b) gestacdo; c) lactagdo; d) idade inferior a 18 anos; e)
reacdo de hipersensibilidade a algum dos componentes do medicamento; f) de acordo com

julgamento médico, pouca possibilidade de aderir as modificagdes dietéticas necessarias para
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o inicio do tratamento; ou g) a critério médico, alteragdo de habitos intestinais devido a

parasitoses, doenga celiaca e hipolactasia.

DOENCA DE POMPE

- Critério de Inclusao: Serdo incluidos todos os pacientes com DP precoce (grupos A e B) ou
tardia (grupos C e D) que apresentarem pelo menos um dos sinais ou sintomas de DP e
confirmacdo do diagnoéstico de acordo com um dos critérios abaixo relacionados:

-Atividade da enzima alfa glicosidase dcida <10% do limite inferior dos valores de referéncia
em fibroblastos ou leucdcitos, com atividade da enzima de referéncia, avaliada na mesma
amostra e pelo mesmo método, apresentando valores normais;

- Presenca de variantes patogénicas em homozigose ou heterozigose composta no gene GAA.
Critérios de Inclusdo para TRE: Poderao fazer uso de alfa-alglicosidase todos os individuos
com diagnostico de DP do tipo precoce (inicio dos sintomas até 12 meses de idade).

- Critério de Exclusao: Serdo excluidos os pacientes sem o diagnostico confirmatdrio de DP.
Critérios de Exclusdo para TRE: Serdo excluidos do tratamento especifico com alfa-
alglicosidase os pacientes que se apresentarem nas seguintes situacdes: - Apresentarem a
forma DP tardia; - Condicao médica irreversivel e que implique em sobrevida provavelmente
inferior a 6 meses, como resultado da DP ou de outra doenga associada, em acordo entre mais
de um especialista e atestada por laudo médico; - Idade acima de 18 anos e que, apds serem
informados sobre os potenciais riscos e beneficios associados ao tratamento com alfa-
alglicosidase, recusarem-se a serem tratados; - Historico de falha de adesdo, desde que
previamente inseridos, sem sucesso, em ac¢ao educativa especifica para melhora de adesdo, ou
seja, pacientes que, mesmo apos essa intervencao, ndo comparecerem a pelo menos 50% do

numero de consultas ou de avaliacdes previstas em um ano.

DOENCA FALCIFORME

- Critério de Inclusao: Para uso de Hidroxiureia: 1) Eletroforese de hemoglobina
compativel com o diagnostico de DF: Hb SS, SC, SD ou SbetaTal; 2) Idade igual ou maior
que 2 anos; (ou a partir de 9 meses se apresentar dactilite no primeiro ano de vida,
concentragdo de Hb menor que 7 g/dL ou contagem de leucécitos maior que 20.000/mm3 ); 3)
Possibilidade de comparecer as reavaliacdes periddicas; 4) Beta-HCG sérico negativo para
mulheres em idade reprodutiva; 5) Ter apresentado pelo menos uma das complicagoes abaixo
nos ultimos 12 meses: - Trés ou mais episodios de crises vasoclusivas com necessidade de
atendimento médico; - Dois episddios de sindrome toracica aguda (definida como dor toracica

aguda com infiltrado pulmonar novo, febre de 37,5 °C ou superior, taquipneia, sibilos
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pulmonares ou tosse); - Um episddio de priapismo grave ou priapismo recorrente; - Necrose
isquémica 6ssea; - Insuficiéncia renal; - Proteintiria de 24h maior ou igual a 1g; - Anemia
grave e persistente (Hb menor que 6 g/dL. em trés dosagens no periodo de 3 meses); -
Desidrogenase lactica (DHL) elevada duas vezes acima do limite superior nas criancas ou
adolescentes e acima de trés vezes do limite superior no adulto; - Alteragoes no eco-Doppler
transcraniano acima de 160 e até 200 cm/s; - Retinopatia proliferativa; - Quaisquer outras
situacOes em que haja comprovagao de lesdao cronica de 6rgao.

Para uso de Penicilina V (fenoximetilpenicilina): - Criancas com até 5 anos de idade com
diagnostico de doenga falciforme.

Para transplante alogénico aparentado mieloblativo de células-tronco hematopoéticas: O
transplante de células-tronco hematopoéticas (TCTH) indicado é o alogénico aparentado
mieloablativo de sangue de corddo umbilical, de sangue periférico ou de medula 6ssea de
doador familiar HLA idéntico. O paciente deve ter diagnostico de doenga falciforme tipo S
homozigoto ou tipo S beta talassemia (Sbeta), esteja em uso de hidroxiureia e apresente pelo
menos uma das seguintes condicoes: - Alteracdao neuroldgica devida a acidente vascular
encefalico, com alteracdo neurolégica que persista por mais de 24 horas ou alteracdo de
exame de imagem; - Doencga cerebrovascular associada a doenga falciforme; - Mais de duas
crises vasooclusivas (inclusive sindrome toracica aguda) graves no ultimo ano; - Mais de um
episodio de priapismo; - Presenca de mais de dois anticorpos em pacientes sob
hipertransfusdo ou um anticorpo de alta frequéncia; - Osteonecrose em mais de uma
articulacao.

- Critério de Exclusdao: Serdo excluidos os pacientes que tenham intolerancia ou
hipersensibilidade aos medicamentos preconizados.

Para uso de Hidroxiureia: Serao excluidos os pacientes com indicacdo de uso de
Hidroxiureia e que apresentarem qualquer uma das condi¢Ges a seguir: - Contagem de
neutrofilos abaixo de 2.000/mm3; - Hb abaixo de 4,5 g/dL; - Reticuldcitos abaixo de
80.000/mm3 (quando Hb menor que 8 g/dL); - Contagem de plaquetas abaixo de
80.000/mm3; - Gestacao.

Para transplante alogénico aparentado mieloblativo de células-tronco hematopoéticas: Serao
excluidos os pacientes que tenham presenca de vasculopatia cerebral do tipo moya-moya ou
outra comorbidade que comprometa o resultado do transplante, avaliada e definida pela

equipe de transplante.
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EPIDERMOLISE BOLHOSA
- Critério de Inclusdo: Pacientes com diagnostico de EB hereditdria ou adquirida, sem
restricao de sexo ¢ idade.

- Critério de Exclusdo: Quaisquer outras dermatoses bolhosas que nao EB.

ESCLEROSE LATERAL AMIOTROFICA (ELA)

- Critério de Inclusao: Serdo incluidos neste Protocolo os pacientes que apresentarem 0S
critérios diagnosticos para ELA definitiva, ELA provavel ou ELA provavel com suporte
laboratorial, avaliados por médico especialista em neurologia e com laudo médico detalhado.
Também serdo incluidos os pacientes que apresentarem ELA suspeita pelos critérios de El
Escorial revisados e se incluam entre os Casos Especiais.

- Critério de Exclusao: Serdao excluidos deste Protocolo os pacientes que apresentarem uma
das seguintes condicoes: ELA possivel ou suspeita pelos critérios de El Escorial que ndo se
enquadram nos Casos Especiais: Quando o paciente tiver um familiar de primeiro grau
afetado pela ELA, o exame genético e o aconselhamento genético sdo indicados; Pacientes
com doencas do neurdonio motor e ELA suspeita pelos critérios de El Escorial revisados
atrofia muscular progressiva, esclerose lateral primaria, paralisia bulbar progressiva e atrofia
muscular bulboespinhal (doenca de Kennedy) — também devem ser tratados, visto que podem
se beneficiar do tratamento especifico com riluzol e demais medidas terapéuticas

preconizadas neste Protocolo.

ESCLEROSE MULTIPLA (EM)

- Critério de Inclusdo: Serdo incluidos os pacientes com diagnostico de EM pelos critérios
de McDonald revisados e adaptados, nas formas remitente-recorrente (EMRR) ou
secundariamente progressiva (EMSP); com evidéncia de lesdes desmielinizantes
comprovadas por neuroimagem (ressonancia magnética) e diagnodstico diferencial com a
exclusao de outras causas. Ainda, para a indicacao de natalizumabe, devem-se observar os
seguintes critérios de classificacdo da alta atividade da doenca em pacientes com EMRR: -
Incidéncia de dois ou mais surtos incapacitantes com resolucdo incompleta e evidéncia de
pelo menos uma nova lesdo captante no gadolinio ou aumento significativo da carga da lesao
em T2 no ano anterior em pacientes ndo tratados; ou - Atividade da doenga no ano anterior,
durante a utilizacdo adequada de pelo menos um MMCD, na auséncia de toxicidade
(intolerancia, hipersensibilidade ou outro evento adverso) ou ndo adesdo ao tratamento,
apresentando pelo menos um surto no ultimo ano durante o tratamento e evidéncia de pelo

menos nove lesdes hiper-intensas em T2 ou pelo menos uma nova lesdo captante de
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gadolinio. Para o alentuzumabe, além dos critérios de classificacdo da alta atividade da
doenca em pacientes com EMRR (indicados acima), deve-se observar a ocorréncia prévia de
falha terapéutica ou contraindicacdo especificado em bula ao uso do natalizumabe.

- Critério de Exclusao: Serdo excluidos os pacientes que apresentarem: - Diagnostico de EM
na forma primariamente progressiva (EMPP); - Elevacdo basal das enzimas hepaticas e
bilirrubina total acima do limite superior da normalidade (LSN): ALT >20 x LSN, AST > 20
x LSN, Gama GT, bilirrubina total ou ictericia >10; - Contagem de linfécitos no sangue
periférico < 1.000/mm3; ou Intolerancia, hipersensibilidade ou contraindicacdo ao uso do
respectivo medicamento preconizado.

Adicionalmente, serdo excluidos: - Para o uso de fingolimode: Pacientes com bloqueio
atrioventricular de segundo grau Mobitz tipo II ou maior, doenca do no sinusal ou bloqueio
cardiaco sinoatrial, doenca cardiaca isquémica conhecida, histérico de infarto do miocardio,
insuficiéncia cardiaca congestiva, histérico de parada cardiaca, doenca cerebrovascular,
hipertensdo arterial ndo controlada, apneia do sono grave nao tratada ou uso de medicamentos
que alterem o mecanismo de condugao cardiaca. - Para o uso de natalizumabe: Pacientes com
leucoencefalopatia multifocal progressiva (LEMP), pacientes que apresentem maior risco de
infeccOes oportunistas, como pacientes imunocomprometidos e pacientes com cancer. - Para
o uso de alentuzumabe: Pacientes com hipersensibilidade a substancia ativa ou a qualquer um
dos excipientes, pacientes com virus da imunodeficiéncia humana (HIV); infeccao ativa grave
até a resolucdo completa da infeccdo; hipertensao ndo controlada; histéria de disseccdo de
artéria cervicocefalica; histéria de acidente vascular cerebral; histéria de angina de peito ou
infarto do miocardio; ou coagulopatia conhecida, em terapia antiplaquetdria ou

anticoagulante.

ESCLEROSE SISTEMICA

- Critério de Inclusdo: Serdo incluidos os pacientes que preencherem os critérios do ACR de
1980 para doenca estabelecida ou os critérios de LeRoy e Medsger para doenca inicial ou
ainda os novos critérios do EULAR/EUSTAR de 2013.

- American College of Rheumatology (ACR) - classificacdo do paciente na presenca do
critério maior (esclerodermia proximal as articulacdbes metacarpofalangeanas ou
metatarsofalangeanas) ou de, no minimo, 2 dos critérios menores (esclerodactilia, tlceras ou
reabsorcao de polpas digitais, radiografia com fibrose em bases pulmonares).

- LeRoy e Medsger - classificacao mais sensivel para detectar a doenca inicial: - Evidéncia
objetiva de FRy associada a CPU com padrdo SD (scleroderma pattern) ou autoanticorpos

especificos para ES (anticentrémero, antitopoisomerase I, antifibrilarina, anti-PM-Scl, anti-

132



RNA polimerase I ou III); - Relato subjetivo de FRy associado a CPU com padrdo SD e
autoanticorpos especificos para ES;

- European League Against Rheumatism (EULAR) e o grupo EULAR Scleroderma Trial and
Research (EUSTAR) - classificacdo para ES, mais sensiveis e especificos que os critérios do
ACR. Em um escore com pontuacao maxima de 19 pontos, o caso €é classificado como ES se
preencher 9 pontos ou mais: - Espessamento cutaneo proximal as articulagdes
metacarpofalangeanas (9 pontos - critério suficiente); - Espessamento cutdneo dos dedos:
puffy fingers (2 pontos) ou esclerodactilia (4 pontos); - Lesdes nas pontas dos dedos: tlceras
digitais (2 pontos) ou pitting scar (3 pontos); - Telangiectasia (2 pontos); - Capilaroscopia
anormal (2 pontos); - Hipertensdo arterial pulmonar ou doenca intersticial pulmonar (2
pontos); - Fenomeno de Raynaud - FRy (3 pontos); - Autoanticorpos associados a ES (3
pontos): anticentromero ou antitopoisomerase I ou anti-RNA polimerase III.

- Critério de Exclusao: Serdo excluidos os pacientes que apresentarem hipersensibilidade
ao(s) medicamento(s) ou ao menos uma das seguintes condi¢cdes, de acordo com a terapia
indicada:

- Ciclofosfamida (CCF): imunossupressao (AIDS, linfoma e outros), neoplasia maligna em
atividade, infeccao ativa, tuberculose, gestacao (antes da 20° semana), lactacao;

- Azatioprina (AZA): imunossupressdao (AIDS, linfoma e outros), neoplasia maligna em
atividade, infeccao ativa, tuberculose;

- Prednisona: diabete mélito (DM) descompensado, infeccao sistémica, tlcera péptica ativa,
hipertensdo arterial sistémica (HAS) descompensada;

- Metotrexato (MTX): tuberculose sem tratamento; infeccdo bacteriana com indicacdo de uso
de antibioticos; infeccdo fluingica ameacadora a vida; infeccdo por herpes zoster ativa;
hepatites B ou C agudas; elevacdo de aminotransferases/transaminases (AST/TGO e
ALT/TGP) igual ou trés vezes superior ao limite superior da normalidade (LSN); taxa de
depuracdo de creatinina inferior a 30 mL/min/1,73m2 de superficie corporal na auséncia de
terapia dialitica crénica; gestacdo, amamentacao e concep¢ao (homens e mulheres);

- Sildendfila: uso concomitante de nitratos (risco de hipotensdo refratdria), insuficiéncia
hepatica grave, hipotensado, histdria recente de acidente vascular cerebral ou infarto agudo do
miocérdio, disttirbios da retina degenerativos hereditarios (como retinite pigmentosa);

- Nifedipino e Anlodipino: infarto agudo do miocardio, insuficiéncia cardiaca congestiva,
angina instavel ou pds-infarto, estenose adrtica grave, hipotensdo, gestacao (antes da 20?

semana), lactacao;
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FENILCETONURIA

- Critério de Inclusdo: Serdo incluidos os pacientes com hiperfenilalaninemia ndao-FNC,
FNC Leve e FNC Classica. Aqueles que apresentarem nivel de fenilalanina entre 4 mg/dL e 8
mg/dL (hiperfenilalaninemia ndo-FNC) serao acompanhados pelos servicos de referéncia para
monitoramento semestral da fenilalanina até os 2 anos de idade. Posteriormente, a
periodicidade do monitoramento é anual. No caso de individuos do sexo feminino, realiza-se
também o teste de responsividade ao dicloridrato de sapropterina e orientacdo sobre
prevencao da embriopatia por FNC materna.

Critérios de inclusdo para dieta restrita em fenilalanina: Deverdo fazer uso de dieta restrita
em fenilalanina todos os pacientes com nivel de fenilalanina maior ou igual a 10 mg/dL. em
dieta normal e todos os que apresentarem niveis de fenilalanina entre 8 mg/dL. e 10 mg/dL
persistentes (pelo menos em trés dosagens consecutivas, semanais, em dieta normal).
Critérios de inclusdo para o dicloridrato de sapropterina: Poderdo fazer uso do dicloridrato
de sapropterina todos os individuos do sexo feminino com diagndstico de FNC (classica ou
leve) ou hiperfenilalaninemia ndo-FNC, desde que em periodo periconcepcional ou durante a
gestacdo, e que tenham sido consideradas responsivas de acordo com teste de responsividade.
O teste de responsividade pode ser realizado em todas as pacientes com FNC (classica ou
leve) ou hiperfenilalaninemia ndo-FNC, a partir da menarca e, preferencialmente, em periodo
nao-gestacional.

- Critério de Exclusdo: Serdo excluidos do Protocolo os pacientes que apresentarem as
seguintes condig¢Oes: - Aumento de fenilalanina secundario a tirosinemia ou a dano hepatico
(caracterizado pelo aumento concomitante de fenilalanina e tirosina); - Hiperfenilalaninemia
transitoria (caracterizada pela normalizacdo espontanea, em vigéncia de dieta normal, dos
niveis de fenilalanina durante os 6 primeiros meses de vida); - Hiperfenilalaninemia por
defeito na sintese ou reciclagem tetrahidrobiopterina (BH4) ou por mutagdes em DNAJCI2.
Em relacdo ao dicloridrato de sapropterina, estardo excluidos do seu uso os pacientes com
FNC que apresentarem as seguintes caracteristicas: - Individuos do sexo masculino;
Individuos do sexo feminino ndo responsivos no teste de responsividade ao dicloridrato de
sapropterina; - Individuos do sexo feminino que ndo estejam gravidas ou que ndo estejam em
periodo periconcepcional.

A interrupcao do tratamento com dicloridrato de sapropterina devera ocorrer nos casos
abaixo: - Nao adesdo ao tratamento, aqui definida como o ndo seguimento da prescricao
dietética por periodo superior a 30 dias, ou a ndo ingestdo de pelo menos 80% da dose
prescrita do medicamento, apds terem sido tomadas as medidas educacionais cabiveis; - Falha

terapéutica, aqui definida como a auséncia, em trés meses de tratamento regular com
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dicloridrato de sapropterina, de pelo menos 50% de aumento da tolerancia a fenilalanina, ou
de diminuicdao dos niveis de fenilalanina em pelo menos 30% sem alteracdao na dieta; -

Ocorréncia de evento adverso grave relacionado ao medicamento.

FIBROSE CISTICA

- Critério de Inclusdo: Serdo incluidos pacientes com diagnéstico confirmado de FC de
acordo com critérios clinicos e laboratoriais. Para a terapia medicamentosa, serao
considerados os critérios de inclusdo citados a seguir. Alfadornase: Serao incluidos pacientes
com diagnostico clinico e laboratorial de FC e com mais de seis anos de idade. Tobramicina:
Serdo incluidos pacientes com diagnostico clinico e laboratorial de FC acima de 6 anos de
idade e nas seguintes situacOes: - Isolamento de Pseudomonas aeruginosa em culturas de
secrecao respiratéria. A primeira identificacdio desse germe em culturas de secregdo
respiratoria deve ser seguida de tentativa de erradicacdo (tratamento por 28 dias com
tobramicina inalatéria, 300 mg duas vezes ao dia) para retardar ou prevenir a infec¢do cronica
e suas consequéncias clinicas agudas e em longo prazo, que podem influir negativamente no
prognoéstico da doenca; ou - Infeccdo pulmonar cronica (colonizacdo) por Pseudomonas
aeruginosa. Em caso de falha da erradicagdo da Pseudomonas aeruginosa, a infeccao é
considerada cronica, e o tratamento em longo prazo com tobramicina inalatéria deve ser
iniciado. Pancreatina: Serdo incluidos pacientes com: - Diagnéstico clinico e laboratorial de
FC com insuficiéncia pancredtica ou - Durante o periodo de investigacdo diagndstica nos
primeiros meses de vida. Nestes casos excepcionais, preconiza-se a confirmacdo diagnostica
por meio do teste do cloro no suor ou pesquisa genética o quanto antes. Ivacaftor: Serao
incluidos pacientes com diagnostico clinico e laboratorial de FC e com idade igual ou maior
de seis anos e, pelo menos, 25 kg, que apresentem uma das seguintes mutacoes de gating
(classe III) no gene regulador da condutancia transmembrana da fibrose cistica (CFTR):
G551D, G1244E, G1349D, G178R, G551S, S1251N, S1255P, S549N ou S549R.
Transplante: Serdo elegiveis para o transplante os pacientes com doador identificado; em
condigOes clinicas para o transplante; e em idade compativel com o transplante pulmonar,
conforme o vigente Regulamento Técnico do Sistema Nacional de Transplantes e as idades
minima e maxima atribuidas aos respectivos procedimentos na Tabela de Procedimentos,
Medicamentos, Orteses, Priteses e Materiais Especiais do SUS.

- Critério de Exclusao: - Pacientes com bronquiectasias sem diagnostico confirmado de FC;
- Pacientes com insuficiéncia pancreatica exdcrina de outras etiologias; ou - Intolerancia,

hipersensibilidade ou contraindica¢do ao uso do respectivo medicamento preconizado.
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HIPERPLASIA ADRENAL CONGENITA

- Critério de Inclusdo: Serdo incluidos para uso de Glicocorticdides: Pacientes com
diagnéstico de HAC classica, feito através da dosagem de 17-OH-progesterona em amostra de
sangue periférico com valores > 100ng/ml (basal ou apods estimulo com 250mg de ACTH).
Para uso de Mineralocorticéides: Pacientes com diagnostico de deficiencia em
mineralocorticoide que apresentarem além da dosagem de 17-OH-progesterona em amostra
de sangue periférico com valores > 100ng/ml, hiponatremia, hiperpotassemia, renina
plasmatica acima do valor de referéncia e aldosterona baixo do valor de referéncia.

- Critério de Exclusao: Serdo excluidos os pacientes que apresentarem as seguintes
condicdes: - Resultado de teste do pezinho com dosagem de 17-OH-progesterona elevada,

sem exame confirmatério; - Contraindicacdo ou intolerancia aos medicamentos especificados.

HIPERTENSAO ARTERIAL PULMONAR

- Critério de Inclusdo: Serdo incluidos os pacientes com HAP cujas avaliagOes clinica e
laboratorial complementares confirmem o diagnostico de HAP (Grupo 1: Idiopatica;
Hereditaria; Induzida por drogas e toxinas ou Associada a: Doencgas do tecido conjuntivo,
Infeccdo por HIV, Hipertensdo portal, Doencas cardiacas congénitas e Esquistossomose. E
indispensavel a apresentacdo dos resultados dos seguintes exames, que devem ser realizados
de acordo com o diagnoéstico da doenga de base: - Cateterismo cardiaco direito com pressao
arterial pulmonar média igual ou acima de 25 mmHg em repouso e pressao de oclusao da
artéria pulmonar ou pressao diastolica final do ventriculo esquerdo abaixo ou igual a 15
mmHg; ndo sera aceito resultado de ecocardiografia para fins de comprovacao de HAP; -
Exames complementares que comprovem o diagnostico de HAP (Grupo 1); - Exames que
comprovem classes funcionais II, III ou IV; e - Resultado no teste de caminhada de 6 minutos
inferior a 500 m. O tratamento com sildenafila ou com iloprosta requer, adicionalmente, para
pacientes com HAP (Idiopatica), teste de reatividade vascular negativo ou, no caso de teste de
reatividade vascular positivo, comprovacado de falha terapéutica com uso de bloqueadores de
canal de calcio por pelo menos 3 meses. O tratamento com ambrisentana ou bosentana requer,
adicionalmente, a ocorréncia, mediante critérios objetivos, de falha terapéutica ao uso de
sildenafila ou iloprosta, ou de eventos adversos que inviabilizem a continuidade do uso de
sildenafila ou iloprosta.

- Critério de Exclusao: Serdo excluidos os pacientes com avaliacdo diagnostica incompleta,
impossibilitando categoriza-los como portadores de HAP Grupo 1; - pacientes com doenca
veno-oclusiva pulmonar; - pacientes com Hipertensao pulmonar persistente do recém-

nascido; - pacientes com HAP em decorréncia de outras condicdes: Grupo 2: HAP por
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Doenga Cardiaca Esquerda; Grupo 3: HAP por Doenca Pulmonar e/ou Hipoxemia; Grupo 4:
HAP por Doenca Tromboembdlica crénica ou Grupo 5: HAP por Mecanismo Multifatorial
Desconhecido. Pacientes com hipersensibilidade ou contraindicagdao a medicamento constante
desta Diretriz. Pacientes que fazem uso de iloprosta com pressado arterial sistdlica inferior a 85

mmHg.

HIPOTIREOIDISMO CONGENITO

- Critério de Inclusao: Serdo incluidos os pacientes que apresentarem diagndstico
laboratorial confirmado de hipotireoidismo congénito por meio da dosagem sérica de TSH e
T4 total ou livre, independentemente da causa etioldgica.

- Critério de Exclusdao: Confirmado o diagnéstico de hipotireoidismo congénito, ndo ha

critérios de exclusao.

ICTIOSES HEREDITARIAS

- Critério de Inclusao: Serdo incluidos os pacientes com diagnostico clinico que apresentem
resultados de exames pré-tratamento normais e com as seguintes doencas: - Ictioses
autossomicas recessivas (lamelar e eritrodermia ictiosiforme congénita); - Hiperceratose
epidermolitica (eritrodermia ictiosiforme bolhosa congénita);- Ictiose vulgar; - Ictiose ligada
ao cromossomo X.

- Critério de Exclusao: Serdo excluidos os pacientes que apresentem ao menos uma das
condigOes abaixo: - Gravidez ou plano de gravidez nos 3 anos seguintes ao inicio da terapia; -
Amamentacdo; - Etilismo atual; - Doenca renal ou hepatica grave; - Hipertrigliceridemia
grave (trigliceridios > 800 mg/dl); - Historia de hipervitaminose A; - Hipersensibilidade a
etretinato, acitretina, isotretinoina ou vitamina A e derivados; - Uso concomitante de
tetraciclinas por risco de hipertensdo intracraniana; - Uso concomitante de metotrexato por

risco de hepatite; - Ictioses adquiridas.

MUCOPOLISSACARIDOSES

Tipo I

- Critério de Inclusao: Serdo incluidos os pacientes que apresentarem pelo menos um dos
sinais ou sintomas (- caracteristicas faciais sugestivas de doenga lisossomica (face de
“deposito”); - otite média e infeccdes respiratorias superiores precoces € de repetigao,
excluidas outras causas mais frequentes; - hérnia inguinal ou umbilical, especialmente se
ambas e em criangas, excluidas outras causas mais frequentes; - hepatoesplenomegalia,

excluidas outras causas mais frequentes; - alteracdes esqueléticas ou articulares tipicas
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(disostose multipla, giba, limitagdo da amplitude de movimento das articulagdes); - maos em
garra; - alteracdes oculares caracteristicas (opacificagdo bilateral da cornea); - sindrome do
tunel do carpo em criangas; - irmao de qualquer sexo com MPS I) e tiverem o diagnostico de
MPS 1 confirmado de acordo com um dos critérios relacionados a seguir: - Atividade da
enzima IDUA < 10% do limite inferior dos valores de referéncia em plasma, fibroblastos ou
leucdcitos, com atividade da enzima de referéncia, avaliada na mesma amostra e pelo mesmo
método, apresentando valores normais; - Presenga de niveis aumentados de GAGs totais na
urina ou de excre¢do aumentada de sulfatos de heparan e dermatan; ou - Atividade da enzima
IDUA < 10% do limite inferior dos valores de referéncia em plasma, fibroblastos, leucdcitos,
ou em papel-filtro, com atividade da enzima de referéncia, avaliada na mesma amostra ¢ pelo
mesmo método, apresentando valores normais; - Presenca de mutagdes patogénicas em
homozigoze ou heterozigoze composta no gene IDUA.

Estes também sdo os critérios para inicio do tratamento com laronidase.

Critérios de inclusdo para Transplante Alogénico Aparentado e Nao Aparentado Mieloblativo
de Células Tronco Hematopoéticas: O paciente deve ter diagndstico de MPS II. O TCTH
alogénico mieloablativo - aparentado (preferencialmente com doadores homozigotos normais,
ou seja, ndo portadores de mutagdes patogénicas no gene IDUA) e ndo aparentado, parece ter
um risco de morbi-mortalidade progressivamente menor ao passar dos anos ¢ alguns efeitos
positivos na MPS 1.

- Critério de Exclusdo: Serdao excluidos do tratamento com laronidase os pacientes que se
enquadrarem nas seguintes situagdes: - Condi¢do médica irreversivel e que implique em
sobrevida provavelmente < 6 meses como resultado da MPS I ou de outra doenca associada,
em acordo entre mais de um especialista; - Pacientes com idade >18 anos que, apds serem
informados sobre os potenciais riscos e beneficios associados ao tratamento com laronidase,
recusarem-se a serem tratados; - Pacientes com historico de falha de adesdo, desde que
previamente inseridos, sem sucesso, em programa especifico para melhora de adesdo, ou seja,
pacientes que, mesmo apos o programa, nado comparecerem a pelo menos 50% do numero de
consultas ou de avaliagdes previstas em 1 ano; - Hipersensibilidade ao medicamento.
Transplante Alogénico Aparentado e Ndo Aparentado Mieloblativo de Células Tronco
Hematopoéticas: Serdo excluidos os pacientes para o TCTH alogénico mieloablativo
aparentado com doadores homozigotos portadores de mutagoes patogénicas no gene IDUA. A
indicacdo de transplante envolvendo doadores heterozigotos portadores de mutagoes

patogénicas no gene IDUA deve ser avaliada caso-a-caso.
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Tipo 1T

- Critério de Inclusdo: Serdo incluidos os pacientes do sexo masculino que apresentem pelo
menos um dos sinais ou sintomas (- Carateristicas faciais sugestivas de doenca lisossomica; -
Infecgdes respiratdrias superiores precoces, € de repeticdo; - Hérnia inguinal ou umbilical,
especialmente se ambas e em crianga; - Hepatoesplenomegalia; - Alteracdes esqueléticas ou
articulares tipicas (disostose multipla, giba, limitagdo de amplitude de movimento das
articulagdes); - Maos em garra; - Achados oculares carateristicos (papiledema, atrofia optica
e, raramente, opacificacdo de cornea); - Sindrome do tinel do carpo em criangas; - Irmao
(sexo masculino) com MPSII; - Primo (sexo masculino) ou tio, pelo lado materno, com
MPSII; - Historia familial de MPS compativel com heranga recessiva ligada ao X) e Suspeita
Clinica e confirmag¢dao do diagndstico de MPSII de acordo com um dos critérios abaixo
relacionados: - Atividade da enzima IDS < 10% do limite inferior dos valores de referéncia
em plasma, leucdcitos ou fibroblastos; - Atividade normal de pelo menos outra sulfatase
(medida na mesma amostra na qual determinada a atividade da IDS); - Presenga de niveis
aumentados de GAGs totais na urina ou de excrecdo urinaria aumentada de sulfatos de
dermatan e heparan; ou - Presenca de mutacdo reconhecidamente patogénica no gene IDS.
Inicio de TRE com ldursulfase alfa: Serdo elegiveis para TRE com Idursulfase alfa, os
pacientes devem apresentar confirmac¢ao do diagnodstico de MPS II de acordo com os critérios
acima relacionados e ndo apresentar regressao neurolédgica.

Transplante Alogénico Aparentado e Nao Aparentado Mieloblativo de Células Tronco
Hematopoéticas: O paciente deve ter diagnéstico de MPS II. O TCTH alogénico
mieloablativo - aparentado (preferencialmente com doadores homozigotos normais, ou seja,
nao portadores de mutagdes patogénicas no gene IDUA) e ndo aparentado, parece ter um risco
de morbi-mortalidade progressivamente menor ao passar dos anos e alguns efeitos positivos
na MPS IL.

- Critério de Exclusao: Serdo excluidos para o tratamento com Idursulfase alfa os pacientes
que apresentarem alguma das situagdes abaixo relacionadas: - Regressdao neuroldgica, ou seja,
perda dos marcos do desenvolvimento neuropsicomotor confirmada por avaliagdo formal com
neurologista; - Condi¢do médica irreversivel e que implique sobrevida provavelmente < 6
meses, como resultado da MPS II ou de outra doenga associada, em acordo entre mais de um
especialista; - Idade [ 18 anos e que, apds serem informados sobre os potenciais riscos €
beneEcios associados ao tratamento com Idursulfase alfa, recusarem-se a serem tratados; -
Histérico de falha de adesdo, desde que previamente inseridos, sem sucesso, em programa

especifico para melhora de adesdo, ou seja, pacientes que, mesmo apOs o0 programa, nao
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comparecerem a pelo menos 50% do numero de consultas ou de avaliagdes previstas em um
ano.

Transplante Alogénico Aparentado e Ndo Aparentado Mieloblativo de Células Tronco
Hematopoéticas: Serao excluidos os pacientes para o TCTH alogénico mieloablativo
aparentado com doadores homozigotos portadores de mutagoes patogénicas no gene IDUA. A
indicacdo de transplante envolvendo doadores heterozigotos portadores de mutacoes

patogénicas no gene IDUA deve ser avaliada caso-a-caso.

Tipo IVA

- Critério de Inclusao: Serdo incluidos os pacientes que apresentarem pelo menos um dos
sinais ou sintomas: (- Baixa estatura desproporcionada (tronco curto); - Estudo radioldgico
sugestivo de displasia espondiloepifisaria, pseudoacondroplasia, displasia epifisaria multipla,
doenca de Legg Calvé-Perthers bilateral; - Alteragdes articulares bilaterais (frouxidao, rigidez,
dor, contraturas, subluxagdo); - Opacificagdo bilateral de cornea; - Aumento de QS na urina;
ou - Irmao de qualquer sexo com MPS IV A) e tiverem o diagnostico de MPS IV A
confirmado de acordo com um dos critérios abaixo relacionados: - atividade da GALNS <
10% do limite inferior dos valores de referéncia em fibroblastos ou leucocitos E atividade de,
pelo menos, uma outra sulfatase (arilsulfatase A, arilsulfatase B, heparan N-sulfatase ou
iduronatosulfatase) avaliada na mesma amostra e pelo mesmo método, apresentando valores
normais; ou - atividade da GALNS < 10% do limite inferior dos valores de referéncia em
papel-filtro, fibroblastos ou leucocitos e presenca de mutagdes patogénicas em homozigose ou
heterozigose composta no gene GALNS.

Inicio de TRE com alfaelosulfase todos os individuos com diagndstico de MPS IV A, de
acordo com exames bioquimicos ou genéticos que deverdo ser realizados sempre que houver
suspeita dessa doenca.

Transplante Alogénico Aparentado e Nao Aparentado Mieloblativo de Células Tronco
Hematopoéticas: - Os pacientes com diagndstico de MPS IV A e com fatores de risco para
pior evolucdo da doenca; - com doador de células-tronco hematopoéticas (CTH) identificado;
- Em condig¢des clinicas para o transplante; - Em idade compativel com o TCTH-AL,
conforme o vigente Regulamento Técnico do Sistema Nacional de Transplantes e as idades
minimas e maxima atribuidas aos respectivos procedimentos na Tabela de Procedimentos,
Medicamentos, Orteses, Proteses e Materiais Especiais do SUS.

- Critério de Exclusao: Serdo excluidos do tratamento com alfaelosulfase os pacientes que se
enquadrarem em, pelo menos, uma das seguintes situacdes: - Condi¢do médica irreversivel e

que implique em sobrevida provavelmente < 6 meses como resultado da MPS IV A ou de
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outra doenca associada, em acordo entre mais de um especialista; - pacientes com idade > 18
anos que, apos serem informados sobre os potenciais riscos e beneficios associados ao
tratamento com alfaelosulfase, recusarem-se a serem tratados; ou - pacientes com historico de
falha de adesdo, desde que previamente inseridos, sem sucesso, em programa especifico para
melhora de adesdo, ou seja, pacientes que, mesmo apds o programa, ndo comparecerem a pelo
menos 50% do nimero de consultas ou de avaliagdes previstas em um ano.

Transplante de Células Tronco Hematopoéticas (TCTH): - Pacientes com diagnostico de
MPS IV A sem condicdes clinicas para o TCTH-AL; - Pacientes em idade incompativel para
o TCTH-AL, conforme o vigente Regulamento Técnico do Sistema Nacional de Transplantes
e as idades minimas e maxima atribuidas aos respectivos procedimentos na Tabela de
Procedimentos, Medicamentos, Orteses, Préteses e Materiais Especiais do SUS; ou -

Pacientes sem doador de células-tronco hematopéticas (CTH) identificado.

Tipo VI

- Critério de Inclusdo: Serdo incluidos os pacientes que apresentarem pelo menos um dos
sinais ou sintomas descritos: (- Caracteristicas faciais sugestivas de doenga lisossdmica; -
Infecgdes respiratdrias superiores precoces e de repeti¢do, incluindo otite média; - Perda
auditiva; - Diminuicdo da velocidade de crescimento; - Hepatoesplenomegalia; - Hérnias; -
Alteragdes esqueléticas ou articulares tipicas (disostose multipla, giba, limitagdao da amplitude
de movimento das articulagdes); - Maos em garra; - Achados oculares caracteristicos
(opacifica¢do bilateral da cornea); - Irmdo de qualquer sexo com MPS VI) e tiverem o
diagnostico de MPS VI confirmado de acordo com um dos critérios para o inicio do
tratamento com galsulfase, ou seja: - Atividade da enzima ASB < 10% do limite inferior dos
valores de referéncia em fibroblastos ou leucécitos e atividade de, pelo menos, outra sulfatase
(arilsulfatase A, arilsulfatase B, heparan Nsulfatase ou iduronato-sulfatase) avaliada na
mesma amostra ¢ pelo mesmo método, apresentando valores normais e presenga de niveis
aumentados de GAGs totais na urina ou de excrecdo aumentada de DS; ou - Atividade da
enzima ASB < 10% do limite inferior dos valores de referéncia em fibroblastos, leucocitos ou
em papel-filtro e atividade de, pelo menos, outra sulfatase (arilsulfatase A, arilsulfatase B,
heparan N-sulfatase ou iduronato-sulfatase) avaliada na mesma amostra e pelo mesmo
método, apresentando valores normais; - Presenga de mutacdes patogénicas em homozigoze
ou heterozigoze composta no gene ASB.

Inicio de TRE com galsulfase: todos os individuos com diagnéstico de MPS VI e: - Que

tenham idade entre 0 a 6 anos de idade; - Que tenham idade igual ou superior a 7 anos; -
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Sejam deambulantes e capazes de percorrer, sem ajuda, pelo menos 5 metros nos 6 primeiros
minutos do Teste da Caminhada de 6 minutos; ou - Sejam capazes de realizar espirometria.
Transplante Alogénico Aparentado e Nao Aparentado Mieloblativo de Células Tronco
Hematopoéticas: - Os pacientes com diagnostico de MPS VI e com fatores de risco para pior
evolucdo da doenga; - Com doador de células-tronco hematopoéticas identificado; - em
condi¢des clinicas para o transplante; - Em idade compativel com o TCTH-AL, conforme o
vigente Regulamento Técnico do Sistema Nacional de Transplantes e as idades minimas e
maxima atribuidas aos respectivos procedimentos na Tabela de Procedimentos,
Medicamentos, Orteses, Proteses e Materiais Especiais do SUS.

- Critério de Exclusdo: Serdo excluidos do tratamento com galsulfase os pacientes que se
enquadrarem nas seguintes situagdes: - Condicdo médica irreversivel e que implique em
sobrevida provavelmente < 6 meses como resultado da MPS VI ou de outra doenga associada,
em acordo entre mais de um especialista; - Pacientes com idade > 18 anos que, apds serem
informados sobre os potenciais riscos e beneficios associados ao tratamento com galsulfase,
recusarem-se a serem tratados; - Pacientes com historico de falha de adesdo, desde que
previamente inseridos, sem sucesso, em programa especifico para melhora de adesdo, ou seja,
pacientes que, mesmo apos o programa, ndo comparecerem a pelo menos 50% do nimero de
consultas ou de avaliagdes previstas em um ano.

Transplante de Células Tronco Hematopoéticas (TCTH): - Pacientes com diagnostico de
MPS VI sem condicoes clinicas para o TCTH-AL; - Pacientes em idade incompativel para o
TCTH-AL, conforme o vigente Regulamento Técnico do Sistema Nacional de Transplantes e
as idades minimas e maxima atribuidas aos respectivos procedimentos na Tabela de
Procedimentos, Medicamentos, Orteses, Préteses e Materiais Especiais do SUS; ou -

Pacientes sem doador de células-tronco hematopéticas (CTH) identificado.

Tipo VII

- Critério de Inclusdo: Serdo incluidos os pacientes que tiverem o diagnostico de MPS VII
confirmado, de acordo com os critérios abaixo, os quais devem ser comprovados por
laudo/relatério médico e pela copia dos exames realizados que sdo também os critérios para
inicio do tratamento com alfavestronidase: - Presenga de niveis aumentados de
Glicosaminoglicanos (GAQ) totais na urina ou de excre¢do aumentada de sulfato de heparan
(SH) ou sulfato de dermatan (SD) e atividade da BETA-glicuronidase (GUSB) < 10% do
limite inferior dos valores de referéncia em fibroblastos ou leucocitos ou sangue impregnado

em papel-filtro; e - Atividade da IDUA e da IDS, avaliadas na mesma amostra que a GUSB

122



deficiente, apresentando valores normais; ou -Presenca de variantes patogénicas em
homozigose ou heterozigose composta no gene GUSB.

- Critério de Exclusao: Serdo excluidos do tratamento com alfavestronidase os pacientes que
se enquadrarem em, pelo menos, uma das seguintes situagdes: - Condigdo médica irreversivel
e que implique em sobrevida provavelmente < 6 meses como resultado da MPS VII ou de
outra doenca associada, em acordo entre mais de um especialista, incluindo a forma grave
neonatal da doenga (com manifestagdes multissist€émicas e hidropisia fetal); - pacientes
maiores de 18 anos que, ap6s serem informados sobre os potenciais riscos e beneficios

associados ao tratamento com alfavestronidase, recusarem-se a serem tratados.

OSTEOGENESE IMPERFEITA

- Critério de Inclusao: Serdo incluidos os pacientes com diagnostico de OI que preencherem
0s seguintes critérios para a respectiva terapia medicamentosa: Alendronato: Pacientes com
mais de 18 anos, os critérios sdo os seguintes: - diagnostico de formas moderadas a graves dos
tipos III ou IV; - mais de 3 fraturas/ano, fraturas de vértebras ou deformidade 6ssea, com
comprovagdo radioldgica; e - exames do metabolismo do célcio (céalcio, fosforo, fosfatase
alcalina, PTH). Pamidronato: Para a indicacdo de pamidronato em pacientes com menos de
18 anos, os critérios sdo os seguintes: - portadores de fen6tipos moderados a graves tipos I11
ou IV, ou de fenoétipo tipo I com dor cronica; mais de 3 fraturas/ano sem trauma significativo
nos ultimos 2 anos, fraturas de vértebras ou com deformidades dos membros com necessidade
cirurgica; e, radiografia simples de cranio, coluna e ossos longos, evidenciando fraturas ou
escoliose ou ossos wormianos. Nos pacientes com mais de 18 anos, os critérios sdo 0s
seguintes: - diagndstico de formas moderadas ou graves dos tipos III ou IV; - mais de 3
fraturas/ano, fraturas de vértebras ou deformidade 6ssea, com comprovagdo radiologica; -
exames do metabolismo do calcio (calcio, fosforo, fosfatase alcalina, PTH); e — laudo médico
ou exames demonstrando intolerancia ao bisfosfonado oral (dispepsia, refluxo
gastroesofagico, hérnia de hiato) ou impossibilidade de manter ortostatismo apds uso do
medicamento.

- Critério de Exclusao: Serdo excluidos individuos portadores de outras doencas dsseas ou
com lesdes caudadas por maus-tratos; pacientes com formas leves da doenga, que ndo
preencham os critérios anteriores; e pacientes com hipersensibilidade ou intolerancia aos

medicamentos preconizados.
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PURPURA TROMBOCITOPENICA IDIOPATICA

- Critério de Inclusdao: Serdo incluidos os pacientes com diagnostico de PTI,
independentemente da idade, que apresentem: - presenca de PTI grave; - contagem de
plaquetas abaixo de 20.000/mm?; ou - contagem de plaquetas abaixo de 50.000/mm? na
presenca de sangramento. Para o tratamento de PTI cronica e refratdria em adultos, sdo
incluidos os pacientes com todas as seguintes caracteristicas: - presenga de PTI grave ou com
contagem de plaquetas abaixo de 20.000/mm?® de forma persistente, por, pelo menos, trés
meses; - auséncia de resposta aos corticosteroides e imunoglobulina humana intravenosa; e -
auséncia de resposta ou contraindicacdo a esplenectomia. Para o tratamento de PTI cronica e
refratdria em criancas e adolescentes, sdo incluidos os pacientes com as seguintes
caracteristicas: - contagem de plaquetas abaixo de 20.000/mm? de forma persistente por pelo
menos 12 meses apds o diagndstico; - auséncia de resposta aos corticosteroides; e - auséncia
de resposta ou contraindicagdo a esplenectomia.

- Critério de Exclusao: Serdo excluidos os pacientes com outras causas de plaquetopenia. Do
mesmo modo, a intolerancia medicamentosa ou a contraindicacdo de um ou mais

medicamentos preconizados excluem o paciente de seus respectivos usos.

SINDROME DE TURNER

- Critério de Inclusdo: Serdo incluidas as pacientes com diagndstico de sindrome de Turner
confirmado por meio de caridtipo e que apresente um dos critérios abaixo: - idade minima de
2 anos; - idade entre 2 e 5 anos: a altura devera ser inferior ao percentil 5 da altura prevista
para a idade, conforme a curva da Organizacao Mundial da Satde (OMS); - idade acima de 5
anos: a altura deverd ser inferior ao percentil 5 da altura prevista para a idade, conforme a
curva do National Center for Health Statistics (NCHS) /Center of Disease Control (CDC) com
idade Ossea abaixo de 14 anos, estimada por radiografia de maos e punhos; - funcdo
tireoideana basal dentro dos limites da normalidade.

- Critério de Exclusdo: Serdao excluidas para tratamento com somatropina as pacientes que
apresentarem pelo menos uma das condi¢des abaixo: - doenca neoplasica maligna ativa; -
anomalias congénitas renais e cardiovasculares graves ndo corrigidas, que causam
instabilidade clinica ou necessidade de internag¢do hospitalar e interven¢ao cirrgica. - doenga
aguda grave, isto ¢, que necessite internacao e tratamento parenteral ou nada por via oral ou
tratamento em unidade de terapia intensiva (UTI); - hipertensdo intracraniana benigna; -
retinopatia diabética proliferativa ou pré-proliferativa; - hipersensibilidade ou intolerancia ao

medicamento ou a um dos seus componentes.
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11. ATRIBUICOES DE CADA PONTO DE ATENCAO:

11.1. SECRETARIA ESTADUAL DE SAUDE

Implantar as Diretrizes para a Atengao a Satide da Pessoa com Doengas Raras na Rede
de Cuidados a Satde da Pessoa com Deficiéncia em Santa Catarina, nos diferentes
niveis de atenc¢do, segundo o grau de complexidade, organizadas em um sistema de
referéncia local e regional;

Normatizar as agdoes do Servico Estadual de Atencdo a Saude da pessoa com Doenca
Rara com base nos principios do SUS;

Implantar e implementar o Servico nas Geréncias Regionais de Satude do Estado;
Manter estatisticas e Banco de Dados atualizados;

Planejar, coordenar, supervisionar por meio da Coordenagdo Estadual as acdes
realizadas pelo nivel regional garantindo o cumprimento das Diretrizes do Servigo;
Articular com os niveis de referéncia e primario visando a integracdo da rede, a
atualizagdo das informagdes e orientacdes técnicas as equipes;

Capacitar os profissionais da Rede no Estado;

Programar, organizar e participar de capacita¢des técnicas nas Regionais de Saude nas

acoes pertinentes as doengas raras;

11.2. GERENCIAS REGIONAIS DE SAUDE

1.

Planejar, coordenar e supervisionar as acdes do Servico de Atencdo a Saude da
Pessoa com Doenca Rara, junto aos municipios de sua area de abrangéncia.

Promover capacitagdes técnicas dos profissionais da rede municipal que atuam com a
pessoa com Doenga Rara;
Articular com o Nivel Primario e o de Referéncia de atengdo a pessoa com Doenga
Rara, visando a integracdo da rede, a atualizacdo das informagdes e orientacdes
técnicas as equipes;
Orientar os profissionais da rede basica e hospitalar;

Analisar e avaliar o desempenho dos municipios sob sua jurisdicdo garantindo o
cumprimento das Diretrizes do Servigo;
Informar a Coordenagdo Estadual sempre que houver um caso novo nos seus
municipios de sua 4rea de abrangéncia;
Coordenar e instituir conteudo programatico para a capacitagdo dos profissionais nos

municipios de sua abrangéncia;
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11.3. SECRETARIAS MUNICIPAIS DE SAUDE

10.

11.

Garantir o atendimento aos usudrios com Doengas Raras no municipio,
designando unidades de satide que estejam capacitadas para realizarem o servigo;

Avaliar todos os usuarios com Doengas Raras, solicitar exames e a avaliagao
de outros especialistas, caso seja necessario;

Encaminhar para Servi¢o de Referéncia em Doencas Raras do Estado via
Sisreg, obedecendo aos critérios minimos do protocolo de acesso da especialidade
necessaria.

Analisar as indicagdes e/ou prescrigdes de acordo com a necessidade,
conforme a doenca especifica;

Divulgar entre os profissionais e institui¢des de saude do seu municipio que
realizam atendimento a pessoa com doenga rara, a estrutura do servigo existente no
municipio ¢ no Estado e os dados necessarios para inclusao do paciente no banco de
dados;

Promover e participar de capacitagdo de profissionais que atendem pessoas
com doengas raras, na rede basica do seu municipio;

Garantir a visita domiciliar para orientacdo e acompanhamento do paciente,
auxiliando nas necessidades de cuidados das pessoas com doengas raras acamadas ou
domiciliadas, com vistas a evitar a hospitalizacao;

Articular com o nivel de referéncia sempre que necessario, quanto ao
acompanhamento do paciente em tratamento, atendendo sempre que solicitado, para
fornecer orientagdes técnicas aos demais servigos que compdem a rede;

Realizar a coleta do teste do pezinho entre o 3° e 5° dia de vida do recém
nascido, e encaminhar a amostra via correio para o laboratorio responsavel pelas
analises do Estado;

Abrir o processo de Orteses, Proteses e Materiais Especiais (OPME) dos
usudrios e encaminhar para a Regional de Saude de sua referéncia, para agendamento
da avalia¢do inicial;

Receber os pacientes advindos dos Hospitais/Servigcos de Referéncias e Centro
Especializado em Reabilitacio (CER) quando da necessidade da continuidade e
realizacdo de atengdo especializada (Fisioterapia, Fonoaudiologia, Psicologia,
Nutricionista e etc).

11.4. REDE HOSPITALAR DE REFERENCIA
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1. Realizar Acompanhamento Genético quando necessario pois envolve o processo de

esclarecimento as familias, comunicando os riscos de recorréncia sobre futuras geragoes.

2. Garantir os fluxos da atengado especializada e quando necessario os acompanhamentos
por equipe multiprofissional hospitalar, capazes de dispensar os cuidados apropriados aos

pacientes com doengas raras.

3. Realizar consulta e acompanhamento por equipe especializada no Servigo de Triagem
Neonatal de Santa Catarina, caso amostra do teste do pezinho venha alterada para uma

das seis patologias rastreadas.

4. Apos a alta, o paciente com doengas raras ¢ encaminhado ao Servigo de Referéncia no

Municipio de domicilio para dar segmento ao tratamento terapéutico.

11.5. SERVICOS DE REFERENCIA REGIONAL / CER

1. Quanto a concessio de Orteses, Proteses e Materiais Especiais (OPME), no que
concerne a oficina ortopédica a referéncia ¢ o Centro Catarinense de Reabilitagao (CCR),

e o fluxo se d4 conforme a Deliberagao 502/CIB/2014.

2. Quanto a Oxigenoterapia domiciliar, Ventilagdo Nao Invasiva (VNI), o servigo de
referéncia ¢ o Centro Catarinense de Reabilitagdo (CCR), conforme o fluxo da

Deliberagao 251/CIB/2019.

3. Quanto a reabilitagao para pessoas com Doengas Raras, que desenvolvam algum deficit
de funcionalidade, a referéncia se da nos servigos constantes no plano de ag¢do da rede de
cuidados da pessoa com deficiéncia conforme as pactuagdes regionais, quando da

necessidade de Plano Terapéutico Singular e Avaliagdo Multiprofissional;

4. Contra-referenciar para Rede Municipal para dar continuidade da Atengdo

Especializada.

11.6. SERVICO TERAPEUTICO DE MEDICAMENTOS DO COMPONENTE
ESPECIALIZADO (CEAF)

1. As solicitagdes de medicamentos do CEAF iniciam-se com a separagdo dos documentos

para abertura do processo administrativo:
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- Laudo para Solicitagdo de Medicamentos do Componente Especializado (LME)

preenchido;
- Receita médica original contendo o nome genérico do medicamento;

- Termo de Esclarecimento e Responsabilidade (TER) referente ao medicamento

solicitado em conformidade com o PCDT da doenga rara em questao;

- Formulario Médico da Diretoria de Atengdo Farmacéutica (DIAF) referente a doenca

rara em questao;
- Copia de Resultados de Exames necessarios para o medicamento, segundo PCDT;

- Copia de Documento de Identificagdo do Paciente (RG, CNH ou Certidao de
Nascimento); Cépia do Cartdo Nacional de Satde (CNS); Copia do Comprovante de
Residéncia atual e Copia do Cadastro de Pessoa Fisica (CPF);

2. Apos a separacao de todos os documentos, o paciente deve leva-los até¢ a Farmacia de

Alto Custo do seu municipio de residéncia;

3. A Farmicia de Alto Custo protocolara a solicitacio do(s) medicamentos e

encaminhara para avaliacao da DIAF;

4. A DIAF avaliard quanto a adequagdo dos documentos e quanto aos critérios
preconizados em Protocolo Clinico e Diretrizes Terapéuticas (PCDT) do Ministério da

Satude (MS);

5. Para os medicamentos de incorporagao recente (menos de 2 anos), o fornecimento do
mesmo esta condicionado ao envio do medicamento pelo MS, visto que o mesmo s6
envia apos o envio do nome dos pacientes na programacao trimestral ou complemento
da programacdo trimestral. Assim, a autorizagdo do processo se dard apenas apos a
chegada do medicamento do paciente, para que o paciente nao perca o periodo de

vigéncia do processo pela nao chegada do medicamento.

6. Para os demais medicamentos, apos autorizacao da DIAF o medicamento passa a ser

fornecido na Farmécia de Alto Custo do municipio de residéncia do paciente.
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12. CONFIGURACAO DOS SERVICOS DE ATENCAO A SAUDE DA PESSOA COM
DOENCA RARA

A Atencdo ao usuario sera realizada conforme desenho da Rede Regional, pactuado
em Comissdo Intergestores Bipartite (CIB), e de acordo com as competéncias de cada Ponto

de Atencao, garantindo a ateng¢do integral a Saude da pessoa com Doenga Rara.
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H E R ON

ANEXO1
MAPA DOS SERVICOS

Regionais de Saide e localizagdo dos Servigos

nau

CER Il tajai

HY UFSC

CER Il Epolis +Referencia em
QPM e Oxigenoterapia

CER Il (Centro Especializado em Reabilitagio - Fisica e Intelectual)
Hespitais para habilitar em DR

Hespital Habilitado em DR

Oficina ortopédica (QPM) e Oxigenoterapia/VNI|

Referéncia Regional em AME - aplicagdo medicamento Nusinersena
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ANEXO II
PROTOCOLO GENETICA

PROTOCOLO DE ERROS INATOS DO METABOLISMO

INDICACOES:

o

o

SUSPEITA DE ERROS INATOS DO METABOLISMO;
TESTE DO PEZINHO ALTERADO.

CONTEUDO DESCRITIVO MINIMO:

u
G
G

T & & £ & & & & & 8 8 8 8 8 8 K 8 K S K

CONSANGUINIDADE?
HISTORIA FAMILIAR POSITIVA?

OUTRAS ESPECIALIDADES JA AVALIARAM O PACIENTE? SE SIM,
QUAIS?

JA FOI ATENDIDO PELA GENETICA NO HOSPITAL INFANTIL JOANA DE
GUSMAO OU HOSPITAL UNIVERSITARIO, AMBOS EM FLORIANOPOLIS?

HIPOTESE DIAGNOSTICA E CID?

INFORMAR RESULTADOS DE EXAMES LABORATORIAIS E DE IMAGEM
REALIZADOS QUE LEVAM A HOPOSTESE DIAGNOSTICA:

AUDIOMETRIA / TC / RM / USG / ECOCARDIOGRAMA / ECG / RAIO X/
OUTROS.

SINAIS E SINTOMAS:
MALFORMACOES/DEFORMIDADES/DISRUPCOES
ESTATURA

RESTRICAO DE CRESCIMENTO INTRAUTERINO
BAIXO GANHO PONDERO ESTATURAL
PREMATURIDADE

OBESIDADE

EXCESSO DE CRESCIMENTO UNILATERAL
ATRASO DE DESENVOLVIMENTO NEUROMOTOR
DEFICIENCIA INTELECTUAL

AUTISMO

ATAXIA

REGRESSAO DE DESENVOLVIMENTO
MALFORMACAO DO SNC
MACRO/MICROCEFALIA

CONVULSOES

ANORMALIDADES NA PELE

ANORMALIDADES NO SISTEMA AUDITIVO
ANORMALIDADES NO SISTEMA VISUAL
ANORMALIDADES NO SISTEMA GASTROINTESTINAL
ANORMALIDADES NO SISTEMA ENDOCRINO

188



ANORMALIDADES NO SISTEMA GENITURINARIO
ANORMALIDADES NO SISTEMA CARDIOVASCULAR
ANORMALIDADES NO SISTEMA MUSCULO ESQUELETICO
ANORMALIDADES NO SISTEMA IMUNOLOGICO
ANORMALIDADES NO SISTEMA METABOLICO

OUTRAS RELEVANCIAS

T & K K K K

PROFISSIONAIS SOLICITANTES:
v MEDICOS DA ATENCAO BASICA E ESPECIALIDADES

CLASSIFICACAO DE RISCO:

TODOS OS CASOS

AMARELO

VERDE
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PROTOCOLO DE CONDIGOES GENETICAS MONOGENICAS OU
CROMOSSOMICAS

INDICACOES:

SUSPEITA OU DIAC}NOSTICO CONFIRMADO DE CONDICOES
GENETICAS MONOGEMICAS OU CROMOSSOMICAS,;

SINDROME DE MARFAN, NEUROFIBROMATOSE, ESCLEROSE
TUBEROSA, SINDROME DE WILLIAMS, DIGEORGE, PRADER
WILLIANGELMANN, TURNER E RETT,;

NANISMO, MIOPATIAS, DISTROFIAS MUSCULARES E ATROFIA
MUSCULAR ESPINHAL.

CONTEUDO DESCRITIVO MINIMO:

u
G
G

G

CONSANGUINIDADE?
HISTORIA FAMILIAR POSITIVA?

OUTRAS ESPECIALIDADES JA AVALIARAM O PACIENTE? SE SIM,
QUAIS?

JA FOI ATENDIDO PELA GENETICA NO HOSPITAL INFANTIL JOANA DE
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GUSMAO OU HOSPITAL UNIVERSITARIO, AMBOS EM FLORIANOPOLIS?
HIPOTESE DIAGNOSTICA E CID?

INFORMAR RESULTADOS DE EXAMES LABORATORIAIS E DE IMAGEM
REALIZADOS QUE LEVAM A HOPOSTESE DIAGNOSTICA:

AUDIOMETRIA / TC / RM / USG / ECOCARDIOGRAMA / ECG / RAIO X /
OUTROS.

SINAIS E SINTOMAS:
MALFORMACOES/DEFORMIDADES/DISRUPCOES
ESTATURA

RESTRICAO DE CRESCIMENTO INTRAUTERINO
BAIXO GANHO PONDERO ESTATURAL
PREMATURIDADE

OBESIDADE

EXCESSO DE CRESCIMENTO UNILATERAL
ATRASO DE DESENVOLVIMENTO NEUROMOTOR
DEFICIENCIA INTELECTUAL

AUTISMO

ATAXIA

REGRESSAO DE DESENVOLVIMENTO
MALFORMACAO DO SNC

MACRO/MICROCEFALIA

CONVULSOES

ANORMALIDADES NA PELE

ANORMALIDADES NO SISTEMA AUDITIVO
ANORMALIDADES NO SISTEMA VISUAL
ANORMALIDADES NO SISTEMA GASTROINTESTINAL
ANORMALIDADES NO SISTEMA ENDOCRINO
ANORMALIDADES NO SISTEMA GENITURINARIO
ANORMALIDADES NO SISTEMA CARDIOVASCULAR
ANORMALIDADES NO SISTEMA MUSCULO ESQUELETICO
ANORMALIDADES NO SISTEMA IMUNOLOGICO
ANORMALIDADES NO SISTEMA METABOLICO
OUTRAS RELEVANCIAS

PROFISSIONAIS SOLICITANTES:

N

MEDICOS DA ATENCAO BASICA E ESPECIALIDADES

CLASSIFICACAO DE RISCO:

NEUROFIBROMATOSE

SUSPEITA CLINICA DE QUALQUER OUTRA PATOLOGIA
CITADA ACIMA.

AMARELO

VERDE
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CASOS EM ACOMPANHAMENTO JA COM DIAGNOSTICO

ACONSELHAMENTO GENETICO

PROTOCOLO DE AUTISMO

INDICACOES:

SUSPEITA OU DIAGNOSTICO CONFIRMADO DE AUTISMO.

CONTEUDO DESCRITIVO MINIMO:

u
G
G

CONSANGUINIDADE?
HISTORIA FAMILIAR POSITIVA?

OUTRAS ESPECIALIDADES JA AVALIARAM O PACIENTE? SE SIM,
QUAIS?

JA FOI ATENDIDO PELA GENETICA NO HOSPITAL INFANTIL JOANA DE
GUSMAO OU HOSPITAL UNIVERSITARIO, AMBOS EM FLORIANOPOLIS?

HIPOTESE DIAGNOSTICA E CID?

INFORMAR RESULTADOS DE EXAMES LABORATORIAIS E DE IMAGEM
REALIZADOS QUE LEVAM A HOPOSTESE DIAGNOSTICA:

AUDIOMETRIA / TC / RM / USG / ECOCARDIOGRAMA / ECG / RAIO X/
OUTROS.

SINAIS E SINTOMAS:
MALFORMACOES/DEFORMIDADES/DISRUPCOES
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ESTATURA

RESTRICAO DE CRESCIMENTO INTRAUTERINO
BAIXO GANHO PONDERO ESTATURAL
PREMATURIDADE

OBESIDADE

EXCESSO DE CRESCIMENTO UNILATERAL
ATRASO DE DESENVOLVIMENTO NEUROMOTOR
DEFICIENCIA INTELECTUAL

AUTISMO

ATAXIA

REGRESSAO DE DESENVOLVIMENTO
MALFORMACAO DO SNC

MACRO/MICROCEFALIA

CONVULSOES

ANORMALIDADES NA PELE

ANORMALIDADES NO SISTEMA AUDITIVO
ANORMALIDADES NO SISTEMA VISUAL
ANORMALIDADES NO SISTEMA GASTROINTESTINAL
ANORMALIDADES NO SISTEMA ENDOCRINO
ANORMALIDADES NO SISTEMA GENITURINARIO
ANORMALIDADES NO SISTEMA CARDIOVASCULAR
ANORMALIDADES NO SISTEMA MUSCULO ESQUELETICO
ANORMALIDADES NO SISTEMA IMUNOLOGICO
ANORMALIDADES NO SISTEMA METABOLICO
OUTRAS RELEVANCIAS

T & & £ £ £ & & & & & 8 © 8 8 £ £ K & & & S8

OBS.: E IMPORTANTE CONSIDERAR NA ABORDAGEM INICIAL DO
PACIENTE A IDADE E A PRESENCA OU NAO DE COMPLICACOES OU
DOENCAS ASSOCIADAS E MEDICACOES EM USO. PACIENTE DEVE
ESTAR EM ACOMPANHAMENTO COM NEUROLOGISTA E/OU
PSIQUIATRIA E INDICAR O MOTIVO DO ENCAMINHAMENTO.

PROFISSIONAIS SOLICITANTES:
U MEDICOS DA ATENCAO BASICA E ESPECIALIDADES

CLASSIFICACAO DE RISCO:

AMARELO

VERDE TODOS OS CASOS
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PROTOCOLO DE OUTRAS POSSIVEIS ETIOLOGIAS GENETICAS

INDICACOES:

AVALIACAO DE CONDICAO DE POSSIVEL ETIOLOGIA GENETICA
PARA ESCLARECIMENTO DIAGNOSTICO DE MALFORMACOES
(CARDIACAS, RENAIS, NEUROLOGICAS), MACRO/MICROSSOMIA,
BAIXA ESTATURA, FACIES SINDROMICA, DEFICIT INTELECTUAL,
ATRASO DNPM, REGRESSAO NEUROLOGICA, SURDEZ,
AMAUROSE, DEFICIENCIA FiSICA (SINDACTILIA, PODACTILIA,
ETC).

CONTEUDO DESCRITIVO MINIMO:

u
G
G

G

CONSANGUINIDADE?
HISTORIA FAMILIAR POSITIVA?

OUTRAS ESPECIALIDADES JA AVALIARAM O PACIENTE? SE SIM,
QUAIS?

JA FOI ATENDIDO PELA GENETICA NO HOSPITAL INFANTIL JOANA DE
GUSMAO OU HOSPITAL UNIVERSITARIO, AMBOS EM FLORIANOPOLIS?
HIPOTESE DIAGNOSTICA E CID?

INFORMAR RESULTADOS DE EXAMES LABORATORIAIS E DE IMAGEM
REALIZADOS QUE LEVAM A HOPOSTESE DIAGNOSTICA:

AUDIOMETRIA / TC / RM / USG /| ECOCARDIOGRAMA / ECG / RAIO X/
OUTROS.

SINAIS E SINTOMAS:
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MALFORMACOES/DEFORMIDADES/DISRUPCOES
ESTATURA

RESTRICAO DE CRESCIMENTO INTRAUTERINO
BAIXO GANHO PONDERO ESTATURAL
PREMATURIDADE

OBESIDADE

EXCESSO DE CRESCIMENTO UNILATERAL
ATRASO DE DESENVOLVIMENTO NEUROMOTOR
DEFICIENCIA INTELECTUAL

AUTISMO

ATAXIA

REGRESSAO DE DESENVOLVIMENTO
MALFORMACAO DO SNC

MACRO/MICROCEFALIA

CONVULSOES

ANORMALIDADES NA PELE

ANORMALIDADES NO SISTEMA AUDITIVO
ANORMALIDADES NO SISTEMA VISUAL
ANORMALIDADES NO SISTEMA GASTROINTESTINAL
ANORMALIDADES NO SISTEMA ENDOCRINO
ANORMALIDADES NO SISTEMA GENITURINARIO
ANORMALIDADES NO SISTEMA CARDIOVASCULAR
ANORMALIDADES NO SISTEMA MUSCULO ESQUELETICO
ANORMALIDADES NO SISTEMA IMUNOLOGICO
ANORMALIDADES NO SISTEMA METABOLICO

OUTRAS RELEVANCIAS
BS.: INFORMAR ESPECIALIDADES QUE ACOMPANHAM O PACIENTE.

PROFISSIONAIS SOLICITANTES:

y,

MEDICOS DA ATENCAO BASICA E ESPECIALIDADES

CLASSIFICACAO DE RISCO:

REGRESSAO NEUROLOGICA E POLIMALFORMADOS

MACRO/MICROCEFALIA, MACRO/MICROSSOMIA,
AMARELO FACIES SINDROMICA, ATRASO DNPM, SURDEZ E
AMAUROSE

DEFICIT INTELECTUAL, MALFORMACOES FiSICAS

VERDE (SINDACTILIA E POLIDACTILIA)

PROTOCOLO DE EXPOSICAO TERATOGENICA
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INDICACOES:

SUSPEITA DE CONDICAO RELACIONADA A EXPOSICAO A
TERATOGENOS NO PERIODO PRE-NATAL.

CONTEUDO DESCRITIVO MINIMO:

u
G
G
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CONSANGUINIDADE?
HISTORIA FAMILIAR POSITIVA?

OUTRAS ESPECIALIDADES JA AVALIARAM O PACIENTE? SE SIM,
QUAIS?

JA FOI ATENDIDO PELA GENETICA NO HOSPITAL UNIVERSITARIO,EM
FLORIANOPOLIS?

HIPOTESE DIAGNOSTICA E CID?

INFORMAR RESULTADOS DE EXAMES LABORATORIAIS E DE IMAGEM
REALIZADOS QUE LEVAM A HOPOSTESE DIAGNOSTICA:

AUDIOMETRIA / TC / RM / USG / ECOCARDIOGRAMA / ECG / RAIO X /
OUTROS.

SINAIS E SINTOMAS:
MALFORMACOES/DEFORMIDADES/DISRUPCOES
ESTATURA

RESTRICAO DE CRESCIMENTO INTRAUTERINO
BAIXO GANHO PONDERO ESTATURAL
PREMATURIDADE

OBESIDADE

EXCESSO DE CRESCIMENTO UNILATERAL
ATRASO DE DESENVOLVIMENTO NEUROMOTOR
DEFICIENCIA INTELECTUAL

AUTISMO

ATAXIA

REGRESSAO DE DESENVOLVIMENTO
MALFORMACAO DO SNC

MACRO/MICROCEFALIA

CONVULSOES

ANORMALIDADES NA PELE

ANORMALIDADES NO SISTEMA AUDITIVO
ANORMALIDADES NO SISTEMA VISUAL
ANORMALIDADES NO SISTEMA GASTROINTESTINAL
ANORMALIDADES NO SISTEMA ENDOCRINO
ANORMALIDADES NO SISTEMA GENITURINARIO
ANORMALIDADES NO SISTEMA CARDIOVASCULAR
ANORMALIDADES NO SISTEMA MUSCULO ESQUELETICO
ANORMALIDADES NO SISTEMA IMUNOLOGICO
ANORMALIDADES NO SISTEMA METABOLICO
OUTRAS RELEVANCIAS
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PROFISSIONAIS SOLICITANTES:

v MEDICOS DA ATENCAO BASICA E ESPECIALIDADES

CLASSIFICACAO DE RISCO:

AMARELO

VERDE TODOS OS CASOS

| PROTOCOLO DE PROBLEMAS REPRODUTIVOS E DA GESTACAO

INDICACOES:

¢ ANOMALIAS FETAIS;
- ABORTAMENTOS DE REPETICAO;
¢ INFERTILIDADE.

CONTEUDO DESCRITIVO MINIMO:

v E IMPORTANTE CONSIDERAR NA ABORDAGEM INICIAL DO PACIENTE A
IDADE E A PRESENCA OU NAO DE COMPLICACOES OU DOENCAS
ASSOCIADAS E MEDICACOES EM USO.

v JA FOI ATENDIDO PELA GENETICA NO HOSPITAL UNIVERSITARIO,EM
FLORIANOPOLIS?

t INFORMAR RESULTADOS DE EXAMES LABORATORIAIS E DE IMAGEM
REALIZADOS.

OBS: PACIENTES GESTANTES COM MALFORMACOES FETAIS DEVEM SER
ENCAMINHADAS PARA AGENDA DE GINECOLOGIA — GESTACAO DE ALTO
RISCO (HU) PARA ACOMPANHAMENTO CONJUNTO COM A GENETICA.

| PROFISSIONAIS SOLICITANTES:

122



U MEDICOS DA ATENCAO BASICA E ESPECIALIDADES

CLASSIFICACAO DE RISCO:

AMARELO

VERDE

ABORTAMENTO DE REPETICAO / INFERTILIZAGCAO /
ACONSELHAMENTO GENETICO

PROTOCOLO DE CASOS FAMILIARES DE CANCER

INDICACOES:

. SUSPEITA DE CANCER HEREDITARIO.

CONTEUDO DESCRITIVO MINIMO:

U E IMPORTANTE CONSIDERAR NA ABORDAGEM INICIAL DO PACIENTE A
IDADE E A PRESENCA OU NAO DE COMPLICACOES OU DOENCAS
ASSOCIADAS E MEDICACOES EM USO.

v JA FOI ATENDIDO PELA GENETICA NO HOSPITAL UNIVERSITARIO,EM
FLORIANOPOLIS?

t INFORMAR RESULTADOS DE EXAMES LABORATORIAIS E DE IMAGEM
REALIZADOS.

PROFISSIONAIS SOLICITANTES:

v MEDICOS DA ATENCAO BASICA E ESPECIALIDADES

CLASSIFICACAO DE RISCO:

DIAGNOSTICO DE CANCER COM SUSPEITA GENETICA

AMARELO HISTORIA FAMILIAR DE CANCER COM SUSPEITA
GENETICA
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VERDE

| PROTOCOLO DE SINDROME DE DOWN |

INDICACOES:

» CASOS SUSPEITOS OU COM DIAGNOSTICO CONFIRMADO DE
SINDROME DE DOWN.

CONTEUDO DESCRITIVO MINIMO:

U E IMPORTANTE CONSIDERAR NA ABORDAGEM INICIAL DO PACIENTE A
IDADE E A PRESENCA OU NAO DE COMPLICACOES OU DOENCAS
ASSOCIADAS E MEDICACOES EM USO.

t JA FOI ATENDIDO PELA GENETICA NO HOSPITAL INFANTIL JOANA DE
GUSMAO OU HOSPITAL UNIVERSITARIO, AMBOS EM FLORIANOPOLIS?

U INDICAR SE TEM CARIOTIPO OU OUTROS EXAMES REALIZADOS.
t INDICAR SE APRESENTA COMORBIDADES.

PROFISSIONAIS SOLICITANTES:
’i MEDICOS DA ATENCAO BASICA E ESPECIALIDADES

CLASSIFICACAO DE RISCO:

PRIMEIRA CONSULTA PARA ACONSELHAMENTO
GENETICO OU CASOS SUSPEITOS

AMARELO
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DEMAIS CASOS
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