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FLUXO ASSISTENCIAL E REGULATORIO DA VAGA DE GENETICA MEDICA

INTRODUCAO

A Genética Médica é uma especialidade médica que realiza avalia¢ao clinica com aconse-
lhamento genético de individuos e familias com diversos tipos de afec¢ées genéticas, assim
como suporte e consultoria para outras especialidades médicas e demais profissdes da saude.

No municipio de S3o Paulo é necessario oferecer um itinerario adequado para uma pes-
s0a ou casal que busca uma avaliacdo em Genética Médica no SUS através de um Processo
Regulatorio bem constituido que tenha em conta as singularidades das proprias vagas de
Genética Médica.

Esses fluxos regulatorios devem se articular com as diversas Linhas de Cuidado como
aquelas relacionadas a Pessoa com Deficiéncia, Saude da Crianga no ambito de uma Pessoa
que pode apresentar uma Doenca Crénica N3o Transmissivel que necessita um suporte longi-
tudinal da Rede de Atencao a Saude. Por outro lado, um fluxo regulatério apropriado favorece
o diagnostico genético correto dos grupos de anomalias congénitas ou de manifestacao tar-
dia, deficiéncia intelectual e erros inatos de metabolismo das Linhas de Cuidado de Doencas
Raras de origem genética.

No entanto, uma questao que se deve salientar € que a excecao do caridtipo que pode ser
solicitado via SADT (Servico de Apoio Diagnostico Terapéutico), os demais exames geneéticos
de maior complexidade como analises especificas de PCR (Reacao em Cadeia da Polimerase),
MLPA (do inglés amplificacdo de sonda dependente de ligacdao multiplex), CGH-Array (analise
cromossémica por microarray), Sequenciamento de Gene Unico ou em Painel ou Sequencia-
mento de Exoma estejam integrados dentro da avaliagao em Genética Médica e, portanto, no
ambito regulatdrio da Referéncia e Contrarreferéncia da referida vaga.

Finalmente é importante ressaltar que doencas raras de origem nao genética dos gru-
pos: doencas raras infecciosas, doencas raras inflamatoria, doencas raras autoimunes, outras
doencas raras de origem nao genética nao devem ser direcionadas para a Vaga de Genética
Médica, mas devem seguir o encaminhamento para as especialidades relacionadas ao diag-
nostico e tratamento.

A partir dessas consideracoes se implementou os sequintes Fluxos para a Vaga de Gené-
tica nos Equipamentos da Secretaria Municipal de Saude.

APLICACAO

A pessoa que necessita avaliacao de Genética Médica sera avaliada pela equipe da aten-
¢ao primaria com o suporte da equipe Multiprofissional na Aten¢ao Primaria a Saude (eMulti)
e verificara se o paciente apresenta Atraso do Desenvolvimento Intelectual (ADI).

« Aqueles usudrios que apresentam seguirdo o fluxo AVALIACAO DE GENETICA COM ADI
« Aqueles que ndo apresentam sequirdo o fluxo AVALIACAO DE GENETICA SEM ADI

* A excec¢do serao os pacientes com diagnostico de Erro Inato do Metal;olismo (eIM) OU Con-
dicdo de Alta Complexidade (CAC) que sequirdo o fluxo AVALIACAO DE GENETICA DE EIM OU CAC
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ESTRUTURA DO FLUXO REGULATORIO DA VAGA DE GENETICA MEDICA DA PESSOA
QUE APRESENTA ATRASO DO DESENVOLVIMENTO INTELECTUAL (ADI)

e UNIDADE BASICA DE SAUDE
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AVALIACAO MULTIPROFISSIONAL - AVAL MULTI GENETICA COM ADI CASOS DE ALTA COMPLEXIDADE

AMBULATORIO DE ESPECIALIDADE - AE TESTES DIAGNOSTICOS RETORNAR AO SOLICITANTE PARA
CENTRO ESPECIALIZADO DE REABILITACAO -CER EMISSAO DE RELATORIO AGENTAMENTO NO CROSS

Os usuadrios de QUALQUER IDADE com Atraso de Desenvolvimento Intelectual (ADI) se-
rao encaminhados pela UBS para o Centro Especializado de Reabilitacdo (CER) e/ou Ambu-
latorio Especializado de Neurologia segundo as seguintes indica¢bes correlacionadas:

1) Reabilitacao
As UBS poderdo encaminhar para os CER para avaliacao multiproﬁssion'al através do
pareamento do Sistema Integrado de Gestao e Assisténcia a Saude (SIGA SAUDE) abaixo

SOLICITANTES-TODA A REDE
Insercdo no SIGA SAUDE para encaminhamento ao CER
ESPECIALIDADE-ESPECIALISTA EM DEFICIENCIA INTELECTUAL
PROCEDIMENTO-AVALIACAO MULTIPROFISSIONAL EM REABILITACAO
TIPO DE VAGA-PRIMEIRA VEZ OU RESERVA TECNICA
PERMITE INSERCAO EM FE (FILA DE ESPERA)
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2) Elucidacao diagnostica:
As UBS poderao encaminharlpara consulta com Neurologista na atencado especializada
atraveés do pareamento SIGA SAUDE abaixo
SOLICITANTES-TODA A REDE
Insercdo no SIGA SAUDE para encaminhamento para Especialidade
ESPECIALIDADE-NEUROLOGIA
PROCEDIMENTO-CONSULTA MEDICA NA ATENCAO ESPECIALIZADA
TIPO DE VAGA-PRIMEIRA VEZ
PERMITE INSERCAO EM FE

Os usuarios que estiverem aguardando vaga do CER e/ou Neurologista, deverdo ser ava-
liados pelas equipes eMulti, sendo realizadas discussao de equipe, apoio matricial e /ou aten-
dimentos compartilhados no sentido de contribuir para a continuidade dos fluxos assistenciais.

Os Servicos de Atencao Especializada sinalizados abaixo além de ja iniciarem a investi-
gacao diagnostica e/ou reabilitacao, identificando possivel condicao genética e/ou doenca
rara que necessite do encaminhamento para vaga de Genética Médica, encaminharao o
usuario para o Instituto J6 Clemente (1JC). A avaliacao do 1JC podera contar além da con-
sulta com o Médico Geneticista (onde se inclui apoio laboratorial em genética e aconselha-
mento genético), consulta com médico neurologista, psiquiatra e avaliacao psicologica de
diagnostico em deficiéncia intelectual conforme a necessidade do usuario:

SOLICITANTES:

AMB ESPEC - Ambulatério de Especialidades

AMA E - Assisténcia Méedica Ambulatorial de Especialidades

CAPS ADULTO - Centro de Atencao Psicossocial Adulto

CAPS IJ- Centro de Atencao Psicossocial Infantojuvenil

CER - Centro Especializado em Reabilitacao

HD - HOSPITAL DIA DA REDE HORA CERTA
ESPECIALIDADE - ESPECIALISTA EM DEFICIENCIA INTELECTUAL
PROCEDIMENTO - AVALIACAO MULTIPROFISSIONAL EM REABILITACAO TIPO I

Rol de sinais de alerta que necessitam o encaminhamento para o 1JC:

Atraso de Desenvolvimento Intelectual (ADI), Deficiéncia Intelectual ou Transtorno de Es-
pectro Autista (TEA) sindromico com historia familiar de consanguinidade ou doencgas raras
com altera¢des dismorficas ou fenotipicas sugestivas de doenca rara de etiologia genética.

0 paciente entao passara no 1JC sendo que aqueles usuarios que necessitarem de ava-
liacdo com o médico geneticista sequirdao o fluxo e serao agendados em AGENDA LOCAL
para o seqguimento com geneticista.
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Configuracao das AGENDAS LOCAIS:

ESPECIALIDADE — GENETICA COM ATRASO DO DESENVOLVIMENTO INTELECTUAL (ADI)
PROCEDIMENTO -CONSULTA MEDICA NA ATENCAO ESPECIALIZADA

TIPO DE VAGA - PRIMEIRA VEZ

O médico geneticista fara a avaliacao com realizacao de relatério pormenorizado para
o acompanhamento pela Rede de Atenc¢ao. Nos casos que na investiga¢ao se realizar diag-
nostico de Erro Inato do Metabolismo ou Condi¢ao de Alta Complexidade o médico realizara
relatdrio especializado para o equipamento sinalizando a necessidade de encaminhamento
a Central de Regulacao de Ofertas de Servicos de Saude (CROSS) da Secretaria de Estado da
Saude de Sao Paulo.

ESTRUTURA DO FLUXO REGULATORIO DA VAGA DE GENETICA MEDICA DA PESSOA
QUE NAO APRESENTA ATRASO DO DESENVOLVIMENTO INTELECTUAL (ADI)

P oy UNIDADE BASICA DE SAUDE

PESSOA SEM
ADI \
SE NECESSARIO ACOMP.
T l E-MULTI

HDFG
GENETICA SEM ADI
EMISSAO DE RELATORIO

N

/ ALTA COMPLEXIDADE REGULADO

Instituto JO Clemente ERRO INATO DO METABOLISMO —*  GENETICA CROSS
INVESTIGACAO E DIAGNOSTICO

EM DOENCA RARA
TESTES DIAGNOSTICOS
EMISSAO DE RELATORIO

ATRASO DE DESENVOLVIMENTO INTELECTUAL - ADI
HOSPITAL DIA FLAVIO GIANOTTI - HDFG
CENTRAL DE REGULAGAO DE OFERTAS DE SERVICO DE SAUDE - CROSS

Os usudrios de QUALQUER IDADE que NAO apresentam Atraso de Desenvolvimento In-
telectual (ADI) serao encaminhados pelq UBS para agendamento no HD FLAVIO GIANNOTTI
(HDFG) atraveés do pareamento SIGA SAUDE abaixo.

Secretaria Municipal da Saude Pagina 4




Prefeitura da Cidade de S3ao Paulo
Secretaria Municipal da Sadde
Coordenadoria de Atencdo Basica SMS

cl DE
SAO PAULO SEABEVS

SAUDE

SOLICITANTES - TODA A REDE
ESPECIALIDADE - GENETICA SEM ATRASO DO DESENVOLVIMENTO INTELECTUAL (ADI)

PROCEDIMENTO - CONSULTA MEDICA NA ATENCAO ESPECIALIZADA
TIPO DE VAGA - PRIMEIRA VEZ
PERMITE INSERCAO EM FE

Rol de sinais de alerta que necessitam o encaminhamento para o HD FLAVIO GIANNOTTI:

Anomalias Congénitas: presenca de uma ou mais anomalias congénitas maiores ou
trés anomalias congénitas menores; com altera¢des dismorficas que sugerem doenca rara;
pacientes com baixa estatura e deformidades Osseas; microcrania (cranio pequeno con-
génito); disturbios da diferenciacao sexual (DDS) (“Genitdlia Ambigua”). Como material de
apoio no diagnostico das anomalias congénitas em recém-nascidos, recomenda-se utilizar
0 Manual de Anomalias Congénitas. 22 ed. da Coordenacao de Epidemiologia e Informacao
(CEInfo) da Secretaria Municipal da Saude (acesso no link: https://www.prefeitura.sp.gov.
br/cidade/secretarias/upload/saude/arquivos/sinasc/folder-QR_code_anomalias.pdf).

Obs.: Casos de Anomalias Congénitas de maior impacto de diagnostico e condutas tera-
péuticas que necessitem de intervencao apds o nascimento sequirao as referéncias dentro
dos itinerarios terapéuticos proprios e ja estabelecidos.

Anomalias de Manifestacao Tardia: Deficiéncias Fisicas de origem genética como as
Distrofias Musculares de Duchenne/Becker; Disturbios do movimento (ataxias e coreias)
como Doenc¢a de Huntington e Ataxias Genéticas. Quadros de Deficiéncias Visuais ou Au-
ditivas ndo associadas a Deficiéncia Intelectual que possam ser de origem genética como
Distrofias Hereditarias da Retina, Perdas Auditivas Genéticas. Doencas Raras Genéticas
acompanhadas em outras especialidades que necessitam de Avaliacdo Genético como
Amiloidose, Hemofilia, Fibrose Cistica, Doenca Policistica Renal e Genodermatoses como
Epidermolise Bolhosa. Sindromes de Cancer Hereditario: cancer em idade precoce; dois ti-
pos de neoplasias primarias; varios membros da familia acometidos com cancer; tumores
muito agressivos que nado respondem as terapias habituais.

Obs.: Fluxo focado em investigacao geneética do quadro nao excluindo os demais cuida-
dos em saude como acompanhamento especializado e reabilitacao.

Aconselhamento Genético em Geral: casais que ja tiveram uma gestacado anterior ou
filho com malformacao ou doenca genética rara ou casais consanguineos ou Casais com
histdria de aborto recorrente ou riscos relacionados a teratogénese.

Os usuarios avaliados pelo médico geneticista do HDFG que necessitem exames de
Apoio Diagndstico em Genética deverao ser encaminhados para agendamento no 1JC atra-
vés do pareamento SIGA SAUDE abaixo

SOLICITANTES - GENETICISTAS (HD Flavio Giannotti)

PROCEDIMENTO - INVESTIGACAO E DIAGNOSTICO EM DOENCA RARA

PERMITE INSERCAO EM FE
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0 médico geneticista fara avaliacdao com realizacao de relatorio pormenorizado para o
acompanhamento pela Rede de Atencao. Nos casos que na investigacao se realizar diag-
nastico de Erro Inato do Metabolismo ou Condicao de Alta Complexidade o paciente sequira
o Fluxo do e deverao ser encaminhados diretamente ao Regulador para agendamento em
vagas no CROSS através do pareamento SIGA SAUDE abaixo:

SOLICITANTES - HD Flavio Giannotti (médico geneticista do equipamento)

ESPECIALIDADE - GENETICA

PROCEDIMENTO - CONSULTA MEDICA NA ATENCAO ESPECIALIZADA

ENVIAR AO REGULADOR COM A JUSTIFICATIVA “SUSPEITA DE ERRO INATO DO METABO-
LISMO” ou “CONDICAO DE ALTA COMPLEXIDADE"

NAO PERMITE INSERCAO EM FE

Os Reguladores Regionais receberao as cotas enviadas pelo SIRESP para agendamento
dos casos sequndo protocolo da Area Técnica.

ESTRUTURA DO FLUXO REGULATORIO DA VAGA DE GENéT!CA MEDICA DA PESSOA QUE APRE-
SENTA ERRO INATO DO METABOLISMO (EIM) OU CONDICAO DE ALTA COMPLEXIDADE (CAC)

ot e EmaoAd UNIDADE BASICA DE SAUDE

/ |

Rede com ERRO INATO DO METABOLISMO

Relatério
T ALTA COMPLEXIDADE

ERRO INATO DO METABOLISMO l

ALTA COMPLEXIDADE

REGULADOR
GENETICA (CROSS)

ATRASO DE DESENVOLVIMENTO INTELECTUAL - ADI
AVALIAGAO MULTIPROFISSIONAL - AVAL MULTI

INSTITUTO JO CLEMENTE AMBULATORIO DE ESPECIALIDADE - AE
GENETICA COM ADI CENTRO ESPECIALIZADO DE REABILITAGAO -CER

Os usuarios com diagndstico de ERRO INATO DO METABOLISMO (EIM) ou aqueles que
vierem da avaliacao do meédico geneticista do 1JC com diagnéstico de ERRO INATO DO ME-
TABOLISMO (EIM) ou CONDICAO DE ALTA COMPLEXIDADE (CAC) deverdo sequir o fluxo do
e serem encaminhados ao Regulador para agendamento em vagas no CROSS atraveés do
pareamento SIGA SAUDE:
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SOLICITANTES - TODA A REDE

ESPECIALIDADE - GENETICA

PROCEDIMENTO - CONSULTA MEDICA NA ATENCAO ESPECIALIZADA

ENVIAR AO REGULADOR COM A JUSTIFICATIVA “SUSPEITA DE ERRO INATO DO METABO-
LISMO” ou “CONDICAO DE ALTA COMPLEXIDADE"

NAO PERMITE INSERCAO EM FE

Os Reguladores Regionais receberao as cotas enviadas pelo SIRESP para agendamento
dos casos segundo protocolo da Area Técnica

CONCLUSAO

A implementacao desse Fluxo procura atender de maneira ampla a Regulacao da Vaga
de Genética nos equipamentos da Secretaria Municipal de Saude de Sao Paulo ao mesmo
tempo que contempla o cuidado as pessoas com doencas raras e seus familiares consi-
derando a meta do Plano Municipal de Saude 2022-2025 de “Aprimorar o diagnostico de
Doencas Raras no MSP”.

Importante reforcar que os demais itinerarios terapéuticos ja estabelecidos continuam
dentro dos fluxos requlatdrios pactuados previamente, entendendo que este fluxo da Vaga
de Genética ndo tem a pretensao de criar linhas de cuidados especificas, mas ser uma base
para a construcdo delas a partir de um diagndstico mais preciso.
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