Contribuicdes da Consulta Publica - Formulario Técnico - Exoma para deficiéncia intelectual - CONITEC

Dt. contrib.

Contribuiu como

19/10/2018

19/10/2018

Profissional de saude

Profissional de saude

Descrigao da contribuicao Referéncia

12 - Discordo parcialmente da recomendacdo preliminar. O exoma, quando indicado precisamente, tem
impacto sim, quando avaliado o aspecto econémico, ao encerrar o custoso e demorado processo de
investigacdo diagndstica que se prolongaria em caso de nao realizacdo do diagndstico; e, ainda, impacto
psicossocial ao individuo e familiares, ao permitir adequado aconselhamento genético, e consequentemente,
prevencdo de recorréncia de quadros semelhantes na mesma familia.A investigacdo por exoma de quadros
sindromicos que envolvem outras manifestacdes incluindo:epilepsia;disturbios de movimento;malformacées
inespecificas ndo tipicas de nenhuma sindrome;transtorno do espectro autista;mostra rendimento superior
quando comparado a quadros nao-sindrémicos ou isolados. Portanto, sob condi¢des em que ha indicagao
precisa e bem definida, este € um exame informativo clinicamente.

22 - Sim, O sequenciamento completo do exoma parece abrigar um efeito intrinseco que Vrijenhoek e
colaboradores (2018) denominam de “fim de trajetéria”; Independentemente do diagndstico, as
intervengdes médicas a jusante diminuem substancialmente tanto no nimero como nos
custos.https://www.nature.com/articles/s41431-018-0203-6

32-Ndo
42 - Ndo

52 -Nao

12 - Discordo totalmente da recomendacao preliminar. Transcrevo o que esta no proprio documento da
CONITEC Esclarecer o diagnodstico para esses individuos representa diminui¢cdo da ansiedade para os
familiares e cuidadores, além da possibilidade do estabelecimento de conduta antecipatéria, informacdes a
respeito de progndstico e a oferta de aconselhamento genético para o propdsito e familiares.Dessa maneira
o Aconselhamento Genetico somente estara completamente pleo como o esclarecimento etiologico da
condicdo. O Aconselhamento geentico inclui a defini¢do etiologica, definicdo do risco de recorrencia,
indicacOes terpaeuticas especificas e gerais, op¢des reprodutivas. Ainda que 38% nao seja um numero
representativo, para a aquela familia e que tem uma condi¢dao geneticamente envolvida isso pode ser
fundamental para a tomada de decisoes terapeuticas de reprodutivas.

22 - N3o
32-Ndo
42 - Nao

52 - Ndo
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22/10/2018

26/10/2018

Profissional de saude

Profissional de satude

12 - Discordo totalmente da recomendacgao preliminar. Temos inimeras familias com Deficiéncia Intelectual
familiar sem diagndstico, impossibilitando Aconselhamento Genético e ndo avangando para perspectiva de
tratamento especifico.

22 - Nado
32 -Ndo
42 - N3o

52 - Ndo

2 - Discordo totalmente da recomendacdo preliminar. As novas tecnologias, neste momento, tém permitido
o diagndstico de um maior nimero de individuos, o que é um desfecho relevante para as familias com
necessidade de investigagdo. Em médio prazo, é possivel que as evidéncias clinicas mostrem diferencgas de
evolugdo e de abordagem terapéutica. Entender esta técnica como desfecho intermédiario é apenas
momentanea. A ndo incorporacdo, neste momento, atrasard o desenvolvimento clinico na aplicacdo racional
da tecnologia e impedira que, quando oportuno, individuos tenha sua histdria clinica modificada por
terapéuticas mais efetivas. Um outro problema é levar a defasagem clinica e de desenvolvimento tecnoldgico
de recursos humanos, impedindo que nossos profissionais — de atendimento direto aos pacientes e os
responsdveis pela realizacdo da técnica — ndo sejam habilitados para as realizacdo, entendimento das
limitagOes e aplicabilidade das novas tecnoldgicas. Ainda, a existéncia da tecnologia ndo incorporada é de
conhecimento publico, ndo permitindo a equidade de oportunidades diagndsticas entre brasileiros e levando
a judicializagao.

22 - Sim, O numero de artigos de correlagao clinico-etiolégica com uso de tem aumentado cada vez mais.
32-Nao

42 - Sim, A utilizagdo de microarray e de exoma tém diferencgas para investigacdo etioldgica. Ja existe a
possibilidade do exoma poder avaliar desequilibrios genémicos, desde que realizado e interpretado por
profissional treinado. Portanto, € o momento do SUS iniciar a formacado de recursos humanos visando a
migracdo para abordagens mais efetivas e, em médio e longo prazos, de menos custo.

[[-})

2 - Sim, Como em outros paises com sistema publico de saude, a situagdo ideal para incorporagdo de exoma
poderia envolver os seguintes passos: definicdo de métodos e parametro de analises comuns entre todos os
laboratérios (que poderia envolver especialistas e Sociedades médicas), definicdo de parametros de
armazenagem, tempo e critérios para reavaliacdo de casos negativos (um exame bem executado e com
parametros claros, a partir de novos conhecimentos pode ser reinterpretado, o que teria menor custo do que
realizar novos exames), identificacdo de servicos publicos (geralmente universitarios), que poderiam
incorporar a tecnologia, com treinamento comum a todos referentes aos parametros acima, criacdao de uma
rede publica de laboratérios com parametros Unicos de analise a partir das propostas acima.
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29/10/2018

Profissional de saude
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12 - Discordo totalmente da recomendacdo preliminar. Trata-se de inviabilizar um Programa Nacional de
Assisténcia a Pessoas com Deficiéncia Intelectual. Caso, se crie o programa, sem o EXOMA no SUS, a via de
obtencdo desse teste genético serd a via judicial e os critérios para realiza-lo ndo terdo balizes bem
estabelecidas, ou seja o SUS pagard por esses exame, ao preco estabelecido pela drea privada, comprando-o
nos laboratérios genéticos privados. Assim, atenderemos sé os usuarios que possam pagar os advogados
ESPECIALIZADOS em ADVOCACY, cometendo injustica com os que realmente precisam desse exame genético!

22 - Sim, CONSULTA PUBLICA N2 48, DE 9 DE OUTUBRO DE 2018 - Recomendac3o da Comissdo Nacional de
Incorporacao de Tecnologias no SUS relativa a proposta de incorporacdao do EXOMA para deficiéncia
intelectual.Sobre a conclusdo final desse Relatério de Recomendagao, temos as seguintes consideragdes a
serem feiras:12 ) ...0 exame ndo altera o curso da doenga — Ndo ha nenhuma entidade clinica, a luz do
conhecimento atual, que apds lesar a area cognitiva — intelectual (inteligéncia), tenha algum tratamento
medicamentoso ou ndo, que possa mudar a curso dessa doenca mental, seja ela: leve, moderada ou grave.
Entdo, esse exame ndo é necessario, para que seja tracada alguma estratégia terapéutica, que possa para
mudar o curso natural, dessa doenca. Isso ndo justifica a recomendacdo de ndo inclusdo, porque nenhum
exame realizado em uma pessoa DI é para mudar o curso da sua disfuncdo intelectual, quando ja estabelecida
e irreversivel.Esse teste genético tem dois objetivos explicitos:a) Promover Aconselhamento Genético, para
prevencdo em Saude Publica da reincidéncia da mesma doenca, na mesma familia;b ) Orientar a familia e
garantir acesso aos direitos das pessoas com DI, para melhoria da qualidade de vida, principalmente para DI
Limitrofe. O diagndstico é fundamental para o doente e sua familia, sociedade e governo;Lembrando, que o
diagndstico de pessoas com DI — Limitrofe sé podera ser suspeitado, em criancas acima dos 5 de idade, na
idade escolar. Ele devera ser confirmado, através das equipes multiprofissionais, envolvendo Salde e
Educacdo. No nosso parecer um Programa de Triagem para DI, deverd ser limitado a essa faixa etaria escolar,
primeiro grau. Essa estratégia amortizaria o impacto financeiro e viabilizaria a inclusdo do EXOMA no SUS.
Mesmo sabendo, que temos uma demanda assistencial reprimida, para realizacdo desse teste genético,
dariamos um ponto de partida, para a geragdo que hoje estd nessa faixa etaria. Ndo esquecendo que, quando
confirmamos uma DI genética suspeita de ser hereditaria também deveremos realizar esse ou outros testes
genéticos nos pais, para definicdo do risco de adoecimento da prole futura e Aconselhamento Genético.A
Portaria MS/GM N.2 199 de janeiro de 2014 que instituiu a Politica Nacional de Atenc3o Integral as Pessoas
com Doengas Raras (DR) no ambito do SUS e para as pessoas com DI leve, moderada ou grave previu-se o
diagndstico das DI de origem genética. Mas, infelizmente, estamos longe de construimos uma Rede de
Servigos de Atencdo Especializada, para essas doengas.O teste microarray incluido no SUS pela Politica de
Atencdo as Doencas Raras, também ndo é alcancavel pelos profissionais dos Servigos de Referéncia de DR,
em quase todos eles. A tecnologia nao esta disponivel nos Servigos ja habilitados pelo MS, até hoje. A Ultima
informacgdo que temos é que sé o HC Clinicas da Universidade Federal de Porto Alegre dispde do teste de
microarray, no SUS. Entdo, a avaliagdo do impacto financeiro, mirando a produtividade na tabela SIA SUS, ndo
condiz com as necessidades das pessoas com DI, nos Servicos de Referéncia de DR, no pais.29) ... atualmente
avaliado na literatura médica por meio de desfecho intermedidrio como o rendimento diagndstico, faltando
subsidios para avaliar o impacto da incorporacdo desse exame em desfechos importantes relacionados a
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doenca.Essa conclusdo ndo leva em conta, que sdo 2000 doencas diferentes, de origem genética, com
padrdes de hereditariedade diferentes. A Sindrome do X Fragil (SFX) é a segunda doenca genética sindromica,
mais frequente na populagdo, depois da Sindrome de Down. Essa é uma doenca genética hereditaria de
padrdo autossdOmico dominante, ligada ao X, com alteracdes fisicas muito discretas na primeira infancia. A
SFX compromete 100% da prole masculina das mulheres portadoras do gene deletério.Por exemplo, para
uma crianga do sexo masculino com DI e pouco ou nenhum sinal da doenga, esta indicado o estudo
cromossomico completo (EXOMA) com pesquisa especifica adicional de X-fragil (PCR para FMR1). A grande
vantagem deste teste é que ele também permite o diagndstico de outras alteragdes cromossémicas que
podem ser a verdadeira causa da DI. A desvantagem é de que ele é muito dispendioso (genoma.ib.usp.br —
valor de RS 7500,00 / EXOMA e dé RS 2110,00 / PCR http://www.fleury.com.br/) e apresentam uma
percentagem pequena, mas significativa, de resultados falso-positivos e falso negativos para a FXS. Por outro
lado, para uma menina com DI Limitrofe é recomenddvel fazer diretamente o teste molecular baseado no uso
de sondas de DNA (método de Southern — RS 200, 00 / genoma.ib.usp.br), j& que neste caso, o estudo
cromossOmico para pesquisa de X-fragil tem frequéncia altissima de resultados falso negativos.Estima-se que
1: 2000 homens e 1: 4000 mulheres sdo tém a mutagdo completa. Discutir o impacto orcamentario de
exames de alto custo, ndo levando em conta, que a via alternativa de acesso/garantia a eles é a via judicial, é
esquecer que a sustentabilidade do SUS, ja esta comprometida de todo modo, a CONITEC recomendando ou
ndo a inclusdo dessa tecnologia.O preocupante é que a via judicial se tornou, a via comprometedora da
sustentabilidade econémica do SUS. Essa é uma via comercial bem atraente, para a chamada “industria da
Saude”, ja que a compra governamental, por qualquer um dos entes federativos, se da com o preco cheio,
sendo que ele varia em cada estado da Unido, ndo negociado entre as partes e fora dos processos
licitatérios. 39) Por fim, vale mencionar os beneficios intangiveis do estabelecimento do diagndstico
etioldgico das condi¢des determinadas geneticamente, tanto no tocante ao aconselhamento genético do
préprio paciente, como de seus familiares (sendo dificil mensurar qual o real valor desta informacao para
cada individuo e mesmo a quantidade de pessoas que podem se beneficiar do mesmo diagndstico etioldgico),
quanto na diminuicdo da ansiedade da familia em lidar com um quadro clinico de causa desconhecida e em
minimizar a inesgotavel odisseia diagndstica que muitos pacientes com doencas genéticas enfrentam.Uma
tomada de decisdo, com o peso que os Relatérios de Recomendagao da CONITEC tém para o MS — SUS
demanda que eles tenham uma visdo de mundo real. Doencas como DI, levam o usuario ha viver uma
peregrinacao por varios Servicos de Saude, essa sim, custa muito caro para o SUS. Em cada um, desses
aparelhos da Saude, sdo realizados diferentes e inUmeros exames complexos e de alto custo, muitas vezes
repetidos, sem conclusGes favoraveis aos doentes, em varios momentos de suas vidas.As familias/doentes,
gue precisam desse exame buscam: profissionais especializados, que definam os diagndsticos e as causas de
suas doengas, assim como, definam se elas tém probabilidade de cura. Em caso contrdrio, que os
profissionais facam um planejamento terapéutico personalizado, hierarquizado, integrado entre os todos os
membros da equipe multidisciplinar e multiprofissional que esta assistindo o seu familiar, de modo que seus
filhos ndo sofram fisica e emocionalmente, ndo sejam vitimas de violéncias, sejam respeitados nos seus
direitos e integrados socialmente. Entdo, ndo se trata unicamente da recomendacdo da inclusdo de um teste
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genético de alto custo, no SUS. Mas, da criacdo de uma Politica Nacional de Assisténcia integral as Pessoas
com DI, com critérios para a selecdo de casos suspeitos, tanto pela Saude, como pela Educacdao, com exames
de triagem (clinicos e laboratoriais) e exames confirmatdrios (Array + EXOMA), para a constru¢ao de uma
Linha de Cuidados para criangas com DI, cujos resultados poderdo beneficiar 30%, 40% ou 50%, deles. Caso
contrario, para ndo aumentar a judicializacdo (“Tiro no pé”) a politica/programas ndo podera ser criado.

32 - Sim, CONSULTA PUBLICA N2 48, DE 9 DE OUTUBRO DE 2018 - Recomendacdo da Comissdo Nacional de
Incorporacao de Tecnologias no SUS relativa a proposta de incorporacdo do EXOMA para deficiéncia
intelectual.Sobre a conclusado final desse Relatério de Recomendacgdo, temos as seguintes consideracgées a
serem feiras:12 ) ...0 exame ndo altera o curso da doenga — Ndo ha nenhuma entidade clinica, a luz do
conhecimento atual, que apds lesar a area cognitiva — intelectual (inteligéncia), tenha algum tratamento
medicamentoso ou ndo, que possa mudar a curso dessa doenga mental, seja ela: leve, moderada ou grave.
Entdo, esse exame ndo é necessario, para que seja tracada alguma estratégia terapéutica, que possa para
mudar o curso natural, dessa doenca. Isso ndo justifica a recomendacao de ndo inclusdo, porque nenhum
exame realizado em uma pessoa DI é para mudar o curso da sua disfuncdo intelectual, quando ja estabelecida
e irreversivel.Esse teste genético tem dois objetivos explicitos:a) Promover Aconselhamento Genético, para
prevencdo em Saude Publica da reincidéncia da mesma doencga, na mesma familia;b ) Orientar a familia e
garantir acesso aos direitos das pessoas com DI, para melhoria da qualidade de vida, principalmente para DI
Limitrofe. O diagndstico é fundamental para o doente e sua familia, sociedade e governo;Lembrando, que o
diagndstico de pessoas com DI — Limitrofe sé podera ser suspeitado, em criancas acima dos 5 de idade, na
idade escolar. Ele devera ser confirmado, através das equipes multiprofissionais, envolvendo Saude e
Educacdo. No nosso parecer um Programa de Triagem para DI, devera ser limitado a essa faixa etaria escolar,
primeiro grau. Essa estratégia amortizaria o impacto financeiro e viabilizaria a inclusdo do EXOMA no SUS.
Mesmo sabendo, que temos uma demanda assistencial reprimida, para realizacdo desse teste genético,
dariamos um ponto de partida, para a geracdo que hoje esta nessa faixa etaria. Ndo esquecendo que, quando
confirmamos uma DI genética suspeita de ser hereditaria também deveremos realizar esse ou outros testes
genéticos nos pais, para defini¢cao do risco de adoecimento da prole futura e Aconselhamento Genético.A
Portaria MS/GM N.2 199 de janeiro de 2014 que instituiu a Politica Nacional de Atengdo Integral as Pessoas
com Doencas Raras (DR) no ambito do SUS e para as pessoas com DI leve, moderada ou grave previu-se o
diagndstico das DI de origem genética. Mas, infelizmente, estamos longe de construimos uma Rede de
Servigos de Atencdo Especializada, para essas doencas.O teste microarray incluido no SUS pela Politica de
Atencdo as Doencas Raras, também ndo é alcancavel pelos profissionais dos Servigos de Referéncia de DR,
em quase todos eles. A tecnologia ndo esta disponivel nos Servigos ja habilitados pelo MS, até hoje. A Ultima
informacdo que temos é que s6 o HC Clinicas da Universidade Federal de Porto Alegre dispde do teste de
microarray, no SUS. Entdo, a avaliacdo do impacto financeiro, mirando a produtividade na tabela SIA SUS, ndo
condiz com as necessidades das pessoas com DI, nos Servicos de Referéncia de DR, no pais.29) ... atualmente
avaliado na literatura médica por meio de desfecho intermedidrio como o rendimento diagndstico, faltando
subsidios para avaliar o impacto da incorporac¢do desse exame em desfechos importantes relacionados a
doenca.Essa conclusdo ndo leva em conta, que sdo 2000 doencgas diferentes, de origem genética, com
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padrdes de hereditariedade diferentes. A Sindrome do X Fragil (SFX) é a segunda doenca genética sindromica,
mais frequente na populagao, depois da Sindrome de Down. Essa é uma doenga genética hereditaria de
padrdo autossdOmico dominante, ligada ao X, com alteragdes fisicas muito discretas na primeira infancia. A
SFX compromete 100% da prole masculina das mulheres portadoras do gene deletério.Por exemplo, para
uma crianga do sexo masculino com DI e pouco ou nenhum sinal da doenca, estd indicado o estudo
cromossdmico completo (EXOMA) com pesquisa especifica adicional de X-fragil (PCR para FMR1). A grande
vantagem deste teste é que ele também permite o diagndstico de outras alteragcées cromossGmicas que
podem ser a verdadeira causa da DI. A desvantagem é de que ele é muito dispendioso (genoma.ib.usp.br —
valor de RS 7500,00 / EXOMA e dé RS 2110,00 / PCR http://www.fleury.com.br/) e apresentam uma
percentagem pequena, mas significativa, de resultados falso-positivos e falso negativos para a FXS. Por outro
lado, para uma menina com DI Limitrofe é recomendavel fazer diretamente o teste molecular baseado no uso
de sondas de DNA (método de Southern — RS 200, 00 / genoma.ib.usp.br), ja que neste caso, o estudo
cromossomico para pesquisa de X-fragil tem frequéncia altissima de resultados falso negativos.Estima-se que
1: 2000 homens e 1: 4000 mulheres sdao tém a mutag¢ao completa. Discutir o impacto orcamentario de
exames de alto custo, ndo levando em conta, que a via alternativa de acesso/garantia a eles é a via judicial, é
esquecer que a sustentabilidade do SUS, ja esta comprometida de todo modo, a CONITEC recomendando ou
ndo a inclusdo dessa tecnologia.O preocupante é que a via judicial se tornou, a via comprometedora da
sustentabilidade econdmica do SUS. Essa é uma via comercial bem atraente, para a chamada “industria da
Saude”, ja que a compra governamental, por qualquer um dos entes federativos, se da com o preco cheio,
sendo que ele varia em cada estado da Unido, ndo negociado entre as partes e fora dos processos
licitatérios. 32) Por fim, vale mencionar os beneficios intangiveis do estabelecimento do diagndstico
etioldgico das condi¢des determinadas geneticamente, tanto no tocante ao aconselhamento genético do
préprio paciente, como de seus familiares (sendo dificil mensurar qual o real valor desta informacao para
cada individuo e mesmo a quantidade de pessoas que podem se beneficiar do mesmo diagndstico etioldgico),
guanto na diminui¢do da ansiedade da familia em lidar com um quadro clinico de causa desconhecida e em
minimizar a inesgotavel odisseia diagndstica que muitos pacientes com doencas genéticas enfrentam.Uma
tomada de decisdo, com o peso que os Relatérios de Recomendacdo da CONITEC tém para o MS — SUS
demanda que eles tenham uma visdao de mundo real. Doeng¢as como DI, levam o usuario ha viver uma
peregrinacdo por varios Servicos de Saude, essa sim, custa muito caro para o SUS. Em cada um, desses
aparelhos da Saude, sdo realizados diferentes e inUmeros exames complexos e de alto custo, muitas vezes
repetidos, sem conclusGes favoraveis aos doentes, em véarios momentos de suas vidas.As familias/doentes,
que precisam desse exame buscam: profissionais especializados, que definam os diagndsticos e as causas de
suas doencgas, assim como, definam se elas tém probabilidade de cura. Em caso contrario, que os
profissionais fagam um planejamento terapéutico personalizado, hierarquizado, integrado entre os todos os
membros da equipe multidisciplinar e multiprofissional que estd assistindo o seu familiar, de modo que seus
filhos nao sofram fisica e emocionalmente, ndo sejam vitimas de violéncias, sejam respeitados nos seus
direitos e integrados socialmente. Entdo, ndo se trata unicamente da recomendagao da inclusdo de um teste
genético de alto custo, no SUS. Mas, da criacdo de uma Politica Nacional de Assisténcia integral as Pessoas
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com DI, com critérios para a selecdo de casos suspeitos, tanto pela Saide, como pela Educagdo, com exames
de triagem (clinicos e laboratoriais) e exames confirmatérios (Array + EXOMA), para a construcdo de uma
Linha de Cuidados para criangcas com DI, cujos resultados poderdo beneficiar 30%, 40% ou 50%, deles. Caso
contrério, para ndo aumentar a judicializagdo (“Tiro no pé”) a politica/programas ndo podera ser criado.

42 - Sim, CONSULTA PUBLICA N2 48, DE 9 DE OUTUBRO DE 2018 - Recomendagdo da Comissio Nacional de
Incorporacdo de Tecnologias no SUS relativa a proposta de incorporacdo do EXOMA para deficiéncia
intelectual.Sobre a conclusao final desse Relatério de Recomendacgdo, temos as seguintes consideracdes a
serem feiras:12 ) ...0 exame ndo altera o curso da doenga — Nao ha nenhuma entidade clinica, a luz do
conhecimento atual, que apds lesar a area cognitiva — intelectual (inteligéncia), tenha algum tratamento
medicamentoso ou ndo, que possa mudar a curso dessa doenca mental, seja ela: leve, moderada ou grave.
Entdo, esse exame ndo é necessario, para que seja tracada alguma estratégia terapéutica, que possa para
mudar o curso natural, dessa doenca. Isso ndo justifica a recomendacdo de ndo inclusdo, porque nenhum
exame realizado em uma pessoa DI é para mudar o curso da sua disfuncdo intelectual, quando ja estabelecida
e irreversivel.Esse teste genético tem dois objetivos explicitos:a) Promover Aconselhamento Genético, para
prevencdo em Saude Publica da reincidéncia da mesma doencga, na mesma familia;b ) Orientar a familia e
garantir acesso aos direitos das pessoas com DI, para melhoria da qualidade de vida, principalmente para DI
Limitrofe. O diagndstico é fundamental para o doente e sua familia, sociedade e governo;Lembrando, que o
diagndstico de pessoas com DI — Limitrofe sé podera ser suspeitado, em criancas acima dos 5 de idade, na
idade escolar. Ele devera ser confirmado, através das equipes multiprofissionais, envolvendo Salde e
Educagdo. No nosso parecer um Programa de Triagem para DI, deverd ser limitado a essa faixa etaria escolar,
primeiro grau. Essa estratégia amortizaria o impacto financeiro e viabilizaria a inclusdo do EXOMA no SUS.
Mesmo sabendo, que temos uma demanda assistencial reprimida, para realizacdo desse teste genético,
dariamos um ponto de partida, para a geragdo que hoje estd nessa faixa etaria. Ndo esquecendo que, quando
confirmamos uma DI genética suspeita de ser hereditaria também deveremos realizar esse ou outros testes
genéticos nos pais, para definicdo do risco de adoecimento da prole futura e Aconselhamento Genético.A
Portaria MS/GM N.2 199 de janeiro de 2014 que instituiu a Politica Nacional de Atenc&o Integral as Pessoas
com Doengas Raras (DR) no ambito do SUS e para as pessoas com DI leve, moderada ou grave previu-se o
diagndstico das DI de origem genética. Mas, infelizmente, estamos longe de construimos uma Rede de
Servigos de Atencgdo Especializada, para essas doengas.O teste microarray incluido no SUS pela Politica de
Atencdo as Doencas Raras, também ndo é alcancavel pelos profissionais dos Servigos de Referéncia de DR,
em quase todos eles. A tecnologia ndo esta disponivel nos Servicos ja habilitados pelo MS, até hoje. A ultima
informacgdo que temos é que sé o HC Clinicas da Universidade Federal de Porto Alegre dispde do teste de
microarray, no SUS. Entdo, a avaliagdo do impacto financeiro, mirando a produtividade na tabela SIA SUS, ndo
condiz com as necessidades das pessoas com DI, nos Servicos de Referéncia de DR, no pais.29) ... atualmente
avaliado na literatura médica por meio de desfecho intermedidrio como o rendimento diagndstico, faltando
subsidios para avaliar o impacto da incorporacdo desse exame em desfechos importantes relacionados a
doenca.Essa conclusdo ndo leva em conta, que sdo 2000 doencas diferentes, de origem genética, com
padrdes de hereditariedade diferentes. A Sindrome do X Fragil (SFX) é a segunda doenca genética sindromica,
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mais frequente na populacdo, depois da Sindrome de Down. Essa é uma doenca genética hereditaria de
padrdo autossémico dominante, ligada ao X, com alteragdes fisicas muito discretas na primeira infancia. A
SFX compromete 100% da prole masculina das mulheres portadoras do gene deletério.Por exemplo, para
uma crianca do sexo masculino com DI e pouco ou henhum sinal da doenca, esta indicado o estudo
cromossdmico completo (EXOMA) com pesquisa especifica adicional de X-fragil (PCR para FMR1). A grande
vantagem deste teste é que ele também permite o diagndstico de outras alteragdes cromossGmicas que
podem ser a verdadeira causa da DI. A desvantagem é de que ele é muito dispendioso (genoma.ib.usp.br —
valor de RS 7500,00 / EXOMA e dé RS 2110,00 / PCR http://www.fleury.com.br/) e apresentam uma
percentagem pequena, mas significativa, de resultados falso-positivos e falso negativos para a FXS. Por outro
lado, para uma menina com DI Limitrofe é recomendavel fazer diretamente o teste molecular baseado no uso
de sondas de DNA (método de Southern — RS 200, 00 / genoma.ib.usp.br), ja que neste caso, o estudo
cromossOmico para pesquisa de X-fragil tem frequéncia altissima de resultados falso negativos.Estima-se que
1: 2000 homens e 1: 4000 mulheres sdo tém a mutagcdo completa. Discutir o impacto orcamentario de
exames de alto custo, ndo levando em conta, que a via alternativa de acesso/garantia a eles é a via judicial, é
esquecer que a sustentabilidade do SUS, ja esta comprometida de todo modo, a CONITEC recomendando ou
nao a inclusdo dessa tecnologia.O preocupante é que a via judicial se tornou, a via comprometedora da
sustentabilidade econémica do SUS. Essa é uma via comercial bem atraente, para a chamada “industria da
Saude”, ja que a compra governamental, por qualquer um dos entes federativos, se da com o preco cheio,
sendo que ele varia em cada estado da Unido, ndo negociado entre as partes e fora dos processos
licitatérios. 32) Por fim, vale mencionar os beneficios intangiveis do estabelecimento do diagndstico
etioldgico das condi¢des determinadas geneticamente, tanto no tocante ao aconselhamento genético do
préprio paciente, como de seus familiares (sendo dificil mensurar qual o real valor desta informacgdo para
cada individuo e mesmo a quantidade de pessoas que podem se beneficiar do mesmo diagndstico etioldgico),
guanto na diminuicdo da ansiedade da familia em lidar com um quadro clinico de causa desconhecida e em
minimizar a inesgotavel odisseia diagndstica que muitos pacientes com doencas genéticas enfrentam.Uma
tomada de decisdo, com o peso que os Relatérios de Recomendacdo da CONITEC tém para o MS — SUS
demanda que eles tenham uma visdao de mundo real. Doengas como DI, levam o usudrio ha viver uma
peregrinacao por varios Servigos de Saude, essa sim, custa muito caro para o SUS. Em cada um, desses
aparelhos da Saude, sdo realizados diferentes e inumeros exames complexos e de alto custo, muitas vezes
repetidos, sem conclus®es favoraveis aos doentes, em varios momentos de suas vidas.As familias/doentes,
que precisam desse exame buscam: profissionais especializados, que definam os diagndsticos e as causas de
suas doencas, assim como, definam se elas tém probabilidade de cura. Em caso contrario, que os
profissionais fagcam um planejamento terapéutico personalizado, hierarquizado, integrado entre os todos os
membros da equipe multidisciplinar e multiprofissional que estd assistindo o seu familiar, de modo que seus
filhos ndo sofram fisica e emocionalmente, ndo sejam vitimas de violéncias, sejam respeitados nos seus
direitos e integrados socialmente. Entdo, ndo se trata unicamente da recomendacao da inclusdo de um teste
genético de alto custo, no SUS. Mas, da criagdo de uma Politica Nacional de Assisténcia integral as Pessoas
com DI, com critérios para a selecdo de casos suspeitos, tanto pela Saude, como pela Educagdo, com exames
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de triagem (clinicos e laboratoriais) e exames confirmatdrios (Array + EXOMA), para a construgdo de uma
Linha de Cuidados para criancas com DI, cujos resultados poderao beneficiar 30%, 40% ou 50%, deles. Caso
contrario, para ndo aumentar a judicializacdo (“Tiro no pé”) a politica/programas nio podera ser criado.

52 - Sim, CONSULTA PUBLICA N2 48, DE 9 DE OUTUBRO DE 2018 - Recomendac3o da Comissdo Nacional de
Incorporacdo de Tecnologias no SUS relativa a proposta de incorporacdo do EXOMA para deficiéncia
intelectual.Sobre a concluséao final desse Relatdrio de Recomendacgdo, temos as seguintes consideracdes a
serem feiras:12 ) ...0 exame ndo altera o curso da doenga — Ndo ha nenhuma entidade clinica, a luz do
conhecimento atual, que apds lesar a area cognitiva — intelectual (inteligéncia), tenha algum tratamento
medicamentoso ou ndo, que possa mudar a curso dessa doenca mental, seja ela: leve, moderada ou grave.
Entdo, esse exame ndo é necessario, para que seja tracada alguma estratégia terapéutica, que possa para
mudar o curso natural, dessa doenca. Isso ndo justifica a recomendagdo de ndo inclusdo, porque nenhum
exame realizado em uma pessoa DI é para mudar o curso da sua disfuncdo intelectual, quando ja estabelecida
e irreversivel.Esse teste genético tem dois objetivos explicitos:a) Promover Aconselhamento Genético, para
prevencdo em Saude Publica da reincidéncia da mesma doenga, na mesma familia;b ) Orientar a familia e
garantir acesso aos direitos das pessoas com DI, para melhoria da qualidade de vida, principalmente para DI
Limitrofe. O diagndstico é fundamental para o doente e sua familia, sociedade e governo;Lembrando, que o
diagndstico de pessoas com DI — Limitrofe sé podera ser suspeitado, em crian¢as acima dos 5 de idade, na
idade escolar. Ele deverd ser confirmado, através das equipes multiprofissionais, envolvendo Saude e
Educacdo. No nosso parecer um Programa de Triagem para DI, deverad ser limitado a essa faixa etdria escolar,
primeiro grau. Essa estratégia amortizaria o impacto financeiro e viabilizaria a inclusdo do EXOMA no SUS.
Mesmo sabendo, que temos uma demanda assistencial reprimida, para realizacdo desse teste genético,
dariamos um ponto de partida, para a geracao que hoje estd nessa faixa etdria. Nao esquecendo que, quando
confirmamos uma DI genética suspeita de ser hereditaria também deveremos realizar esse ou outros testes
genéticos nos pais, para definicdo do risco de adoecimento da prole futura e Aconselhamento Genético.A
Portaria MS/GM N.2 199 de janeiro de 2014 que instituiu a Politica Nacional de Atencdo Integral as Pessoas
com Doengas Raras (DR) no ambito do SUS e para as pessoas com DI leve, moderada ou grave previu-se o
diagndstico das DI de origem genética. Mas, infelizmente, estamos longe de construimos uma Rede de
Servigos de Atencdo Especializada, para essas doencgas.O teste microarray incluido no SUS pela Politica de
Atencgdo as Doengas Raras, também ndo é alcangavel pelos profissionais dos Servigos de Referéncia de DR,
em quase todos eles. A tecnologia ndo esta disponivel nos Servicos ja habilitados pelo MS, até hoje. A Ultima
informacdo que temos é que sé o HC Clinicas da Universidade Federal de Porto Alegre dispde do teste de
microarray, no SUS. Entdo, a avaliagao do impacto financeiro, mirando a produtividade na tabela SIA SUS, ndo
condiz com as necessidades das pessoas com DI, nos Servicos de Referéncia de DR, no pais.29) ... atualmente
avaliado na literatura médica por meio de desfecho intermediario como o rendimento diagnéstico, faltando
subsidios para avaliar o impacto da incorporacdo desse exame em desfechos importantes relacionados a
doencga.Essa conclusdo ndo leva em conta, que sdo 2000 doengas diferentes, de origem genética, com
padrdes de hereditariedade diferentes. A Sindrome do X Fragil (SFX) é a segunda doenca genética sindromica,
mais frequente na populagdo, depois da Sindrome de Down. Essa é uma doenga genética hereditaria de

Pagina 9 de 12



Dt. contrib.

Contribuiu como

Descrigao da contribuicao Referéncia

padrdo autossdémico dominante, ligada ao X, com alteragGes fisicas muito discretas na primeira infancia. A
SFX compromete 100% da prole masculina das mulheres portadoras do gene deletério.Por exemplo, para
uma crianga do sexo masculino com DI e pouco ou nenhum sinal da doenga, esta indicado o estudo
cromossémico completo (EXOMA) com pesquisa especifica adicional de X-fragil (PCR para FMR1). A grande
vantagem deste teste é que ele também permite o diagndstico de outras alteragcdes cromossémicas que
podem ser a verdadeira causa da DI. A desvantagem é de que ele é muito dispendioso (genoma.ib.usp.br —
valor de RS 7500,00 / EXOMA e dé RS 2110,00 / PCR http://www.fleury.com.br/) e apresentam uma
percentagem pequena, mas significativa, de resultados falso-positivos e falso negativos para a FXS. Por outro
lado, para uma menina com DI Limitrofe é recomenddvel fazer diretamente o teste molecular baseado no uso
de sondas de DNA (método de Southern — RS 200, 00 / genoma.ib.usp.br), ja que neste caso, o estudo
cromossémico para pesquisa de X-fragil tem frequéncia altissima de resultados falso negativos.Estima-se que
1: 2000 homens e 1: 4000 mulheres sdo tém a mutag¢do completa. Discutir o impacto or¢amentario de
exames de alto custo, ndo levando em conta, que a via alternativa de acesso/garantia a eles é a via judicial, é
esquecer que a sustentabilidade do SUS, ja esta comprometida de todo modo, a CONITEC recomendando ou
nao a inclusdo dessa tecnologia.O preocupante é que a via judicial se tornou, a via comprometedora da
sustentabilidade econémica do SUS. Essa é uma via comercial bem atraente, para a chamada “industria da
Saude”, ja que a compra governamental, por qualquer um dos entes federativos, se da com o preco cheio,
sendo que ele varia em cada estado da Unido, ndo negociado entre as partes e fora dos processos
licitatérios. 32) Por fim, vale mencionar os beneficios intangiveis do estabelecimento do diagndstico
etioldgico das condi¢des determinadas geneticamente, tanto no tocante ao aconselhamento genético do
proprio paciente, como de seus familiares (sendo dificil mensurar qual o real valor desta informacao para
cada individuo e mesmo a quantidade de pessoas que podem se beneficiar do mesmo diagndstico etioldgico),
qguanto na diminuicdo da ansiedade da familia em lidar com um quadro clinico de causa desconhecida e em
minimizar a inesgotavel odisseia diagndstica que muitos pacientes com doencas genéticas enfrentam.Uma
tomada de decisdo, com o peso que os Relatdrios de Recomendagao da CONITEC tém para o MS — SUS
demanda que eles tenham uma visdo de mundo real. Doencas como DI, levam o usuario ha viver uma
peregrinacao por varios Servicos de Saude, essa sim, custa muito caro para o SUS. Em cada um, desses
aparelhos da Saude, sdo realizados diferentes e inimeros exames complexos e de alto custo, muitas vezes
repetidos, sem conclusGes favoraveis aos doentes, em varios momentos de suas vidas.As familias/doentes,
gue precisam desse exame buscam: profissionais especializados, que definam os diagndsticos e as causas de
suas doengas, assim como, definam se elas tém probabilidade de cura. Em caso contrdrio, que os
profissionais fagcam um planejamento terapéutico personalizado, hierarquizado, integrado entre os todos os
membros da equipe multidisciplinar e multiprofissional que esta assistindo o seu familiar, de modo que seus
filhos ndo sofram fisica e emocionalmente, ndo sejam vitimas de violéncias, sejam respeitados nos seus
direitos e integrados socialmente. Entdo, ndo se trata unicamente da recomendacdo da inclusdo de um teste
genético de alto custo, no SUS. Mas, da criagdo de uma Politica Nacional de Assisténcia integral as Pessoas
com DI, com critérios para a selecdo de casos suspeitos, tanto pela Salide, como pela Educagdo, com exames
de triagem (clinicos e laboratoriais) e exames confirmatdrios (Array + EXOMA), para a construgdo de uma
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29/10/2018

30/10/2018

30/10/2018

Profissional de satude

Profissional de saude

Interessado no tema

Linha de Cuidados para criangas com DI, cujos resultados poderdo beneficiar 30%, 40% ou 50%, deles. Caso
contrario, para ndo aumentar a judicializacdo (“Tiro no pé”) a politica/programas ndo podera ser criado.

2 - Discordo totalmente da recomendacdo preliminar

2 - Sim, A medicacdo tem impacto clinico com melhora dos sintomas da doenga, como fadiga, hematuria,
anemia, dor abdominal, e piora quando ha suspensdo da medicagao.

2-Nao
42 - Nao

52 - Ndo

2 - Discordo totalmente da recomendacdo preliminar. Na verdade o Exoma é um exame importante a ser
incorporado na investigacdao em Genética Molecular. Ele vai ser necessdrio em diversos ramos da medicina e
em especial na investigacdo de doencas raras.

2 - Sim, Na verdade o relatdrio ndo entende que os exames Exoma e CGH sdo complementares e podem ser
utilizados de maneira escalonada dentro de uma diretriz de investigacao.

2 - Sim, O exame tem um custo elevado, mas se analisarmos dentro de uma investigacdo onde existira
outros exames de alto custo - imagem - bioquimicos. Sem contar o ndo entendimento da condi¢cdo
programacao terapéutica e aconselhamento o custo é relativo.

2 - Sim, O custo do exame esta que pela prépria ndo incorporacdo o exame é realizado em laboratérios
privados ou universitarios pagos.Se realmente a universidade assumisse a realizagdo dentro do SUS de
maneira pactuada e com diretrizes bem estabelecidas o valor seria bem mais adequado

52 - Nao

2 - Discordo totalmente da recomendacao preliminar. saude e o bem mais precioso, e dever do estado e da
federacao honrar os impostos do cidadao, bem como cuidar dos seus.

2 -Nao
2 -Nao
2 -Nao

2-Nao
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30/10/2018

Profissional de saude

12 - Discordo totalmente da recomendacdo preliminar. O uso do exoma é uma ferramenta com alto
rendimento diagndstico na deficiéncia intelectual. As investiga¢des atualmente disponiveis no ambito do SUS
ndo permitem a exclusdo de todas as causas trataveis conhecidas de deficiéncia intelectual, o que traz
angustia as familias de pessoas sem diagndstico. O diagndstico além disso traz outros beneficios, como a
clarificacdo da etiologia, provisdo do progndstico ou curso clinico esperado, discussdo de mecanismos
genéticos e risco de recorréncia, reducdo do nimero testes diagndsticos redundantes e desnecessarios,
manejo de sintomas ou rastreamento de complica¢cdes conhecidas, provisdo de suporte familiar especifico
para a condicdo e acesso a protocolos de tratamento por pesquisa.

a2 - Sim, O sequenciamento do exoma é util como ferramenta ao diagndstico mesmo apds extensa Clique aqui
investigacdo. Xiao et al (2017), avaliando 33 pacientes com atraso de desenvolvimento, array genémico
normal, triagem metabdlica normal e sem histdria compativel de causas adquiridas de atraso
desenvolvimento encontraram um rendimento diagndstico de 42% na primeira analise e de 57% apds uma
segunda andlise 2 anos apds a primeira.
32-Nao
42 - Sim, Bowdin et al. (2015) descrevem que a exigéncia de qualificagdo profissional e a adog¢do de um Clique aqui
comité institucional tem sido feita em instituicGes estrangeiras, podendo evitar pedidos inadequados de
sequenciamento do exoma, reduzindo o impacto orgamentdrio. De forma similar, a inclusdo do exoma no
SUS pode ser feita inicialmente com critérios mais estritos e com necessidade de avaliagdo por comité
institucional, com possibilidade de ampliar posteriormente as indicagcdes conforme reducao dos custos do
exame.

2.-Sim, As investigacdes atualmente disponiveis no ambito do SUS ndao permitem a exclusao de todas as Clique aqui
causas trataveis de deficiéncia intelectual. Além disso, mesmo quando ndo hd um tratamento que altere a
histéria natural da doenca, o conhecimento do diagndstico pode permitir um seguimento adequado ao
paciente. Kuperberg et al. (2016), utilizaram o sequenciamento do exoma em 57 pacientes sem diagndstico
mesmo apods extensa investigacdo. Variantes patogénicas causais foram identificadas em 49.1% dos casos e,
em 5 casos (8,7%), o estabelecimento do diagndstico resultou em mudanga da estratégia terapéutica.
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