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1. APRESENTACAO

Este documento visa estabelecer as diretrizes para o cuidado as pessoas com
Doencas Raras na Rede de Atencéo a Satide. E um documento de carater nacional e deve
ser utilizado pelas Secretarias de Satude dos Estados, do Distrito Federal e dos Municipios
na regulacdo do acesso assistencial, autorizacdo, registro e ressarcimento dos

procedimentos correspondentes, e pelos Servigos de Saude habilitados junto ao SUS.

2. METODOLOGIA

A elaboracao das Diretrizes para Atencao Integral as Pessoas com Doencas Raras
no Sistema Unico de Satde - SUS foi uma a¢do do Departamento de Atencio Especializada
e Tematica (DAET) da Coordenacdo de Média e Alta Complexidade (CGMAC), na qual
participaram representantes do Ministério da Saude, de Sociedades/Especialistas e

Associagdes de Apoio as Pessoas com Doengas Raras.

3. OBJETIVO

O objetivo destas diretrizes é organizar a atencao as pessoas com Doencas Raras
no ambito do Sistema Unico de Satide, o que permitira reduzir o sofrimento dos afetados e
o 6nus emocional sobre os pacientes e seus familiares, permitindo ao gestor de saude a

racionaliza¢do de recursos.

4. INTRODUCAO:

De acordo com Denis e colaboradores (2009), a Organizagdo Mundial de Satde,
define uma Doenca rara (DR) como aquela que afeta até 65 pessoas em cada 100.000
individuos, ou seja, 1,3 pessoas para cada 2.000 individuos. As Doengas Raras sao
caracterizadas por uma ampla diversidade de sinais e sintomas e variam nao s6 de doenga
para doeng¢a, mas também de pessoa para pessoa acometida pela mesma condigao.
Manifesta¢des relativamente frequentes podem simular doengas comuns, dificultando o
seu diagndstico, causando elevado sofrimento clinico e psicossocial aos afetados, bem
como para suas familias. As Doengas Raras sdo geralmente croénicas, progressivas,
degenerativas e até incapacitantes, afetando a qualidade de vida das pessoas e de suas
familias.

O numero exato de doengas raras nao é conhecido. Estima-se que existam entre
6.000 e 8.000 tipos diferentes de DR. Oitenta por cento (80%) delas decorrem de fatores

genéticos, as demais advém de causas ambientais, infecciosas, imunolégicas, entre outras.




Muito embora sejam individualmente raras, como um grupo elas acometem um
percentual significativo da populacao, o que resulta em um problema de saude relevante.

O diagnéstico das doencas raras é dificil e demorado, o que leva os pacientes a
ficarem meses ou até mesmo anos visitando indmeros servicos de saude, sendo
submetidos a tratamentos inadequados, até que obtenham o diagnostico definitivo.

Nao seria possivel organizar uma Diretriz abordando as doengas raras de forma
individual devido ao grande numero de doencas. Essa proposta foi organizada na forma
de eixos estruturantes, que permitem classificar as doengas raras de acordo com suas
caracteristicas comuns, com a finalidade de maximizar os beneficios aos usuarios.

As Doengas Raras foram classificadas em sua natureza como: de origem genética e
de origem ndo genética. Desta forma, foram elencados dois eixos de DR, sendo o primeiro
composto por DR de origem genética: 1-Anomalias Congénitas ou de Manifestacdo Tardia,
2-Deficiéncia Intelectual, 3-Erros inatos do Metabolismo; e o segundo formado por DR de
origem ndo genética. O eixo das anomalias congénitas inclui toda a anomalia funcional ou
estrutural do desenvolvimento do feto, decorrente de fator originado antes do
nascimento, seja genético, ambiental ou desconhecido, mesmo quando os defeitos ndo
forem aparentes no recém-nascido e s6 se manifeste mais tarde (OPAS, 1984). Para o eixo
Il - Doencas Raras de Natureza ndo Genética - foram propostos os seguintes grupos de
causas: 1- Infecciosas, 2- Inflamatorias, 3- Autoimunes, e 4 - Outras Doencas Raras de

origem ndo Genética .

DIRETRIZES

5. DIRETRIZES PARA A ATENCAO INTEGRAL AOS INDIVIDUOS COM DOENCAS
RARAS OU COM RISCO DE DESENVOLVE-LAS

A organizacdo da atenc¢do deve seguir a légica de cuidados, produzindo saude de
forma sistémica, por meio de processos dinamicos voltados ao fluxo de assisténcia ao
usuario. A assisténcia ao usudario deve ser centrada em seu campo de necessidades, vistas
de forma ampla. No que se refere a atencdo especializada em doenga rara, serdo
propostos Servicos de Atencdo Especializada e Servigos de Referéncia em Doencas Raras

como componentes estruturantes complementares a Rede de Atengdo a Satde.
A atencdo aos familiares e pacientes com DR devera garantir:

a) Estruturacdo da atencdo de forma integrada e coordenada em todos os




-

niveis, desde a prevencdo, acolhimento, diagnostico, tratamento (baseado em protocolos

clinicos e diretrizes terapéuticas), apoio até a resolucao, seguimento e reabilitacao.

b) Acesso a recursos diagndsticos e terapéuticos;
c) Acesso a informacao e ao cuidado;
d) Aconselhamento Genético (AG), quando indicado.

Os Servicos de Atencdo Especializada e Servicos de Referéncia em Doengas Raras
serdo componentes da Rede de Atenc¢do a Saude, na Politica Nacional de Atengdo Integral
as Pessoas com Doencas Raras no SUS, e deverdo oferecer assisténcia especializada e
integral, prestada por equipe multidisciplinar e interdisciplinar. Serdo responsaveis por
acoes preventivas, diagndsticas e terapéuticas aos individuos com doencas raras ou com
risco de desenvolvé-las e seus familiares, de acordo com eixos assistenciais, sendo o
primeiro composto por Doengas Raras de origem genética: [: 1 - Anomalias Congénitas ou
de Manifestacdo Tardia, I: 2 - Deficiéncia Intelectual e I: 3 - Erros Inatos do Metabolismo, e
o segundo composto por Doencas Raras ndo Genéticas: II: 1- Infecciosas, II: 2-

Inflamatorias, II: 3- Autoimunes, e II: 4- Outras Doencas Raras de origem ndo Genética .

6. DOENCAS RARAS NA REDE DE ATENCAO A SAUDE

6.1. ATENCAO BASICA

A Atencdo Basica, por meio das Unidades Basicas de Saude, Equipes de Saude da
Familia, Equipes de Atencao Basica tradicionais e/ou parametrizadas e do Nucleo de
Saude da Familia (NASF), é uma das portas de entrada do individuo com necessidade de
cuidado em Doencas Raras e sua familia. Ela se presta, em especial, a orientagdo para a
prevencdo de anomalias congénitas, deficiéncia intelectual, erros inatos do metabolismo,
doencas raras nao genéticas e também ao reconhecimento do individuo com necessidade
de atendimento em doencas raras.

A educacdo permanente para os profissionais que atuam na Atencdo Bdasica tem
papel fundamental na qualificagdo do atendimento na porta de entrada da linha de
cuidado as pessoas com Doencgas Raras, garantindo processo formativo aos profissionais
na assisténcia, aos pacientes e suas familias. Além disso, é capaz de propiciar o
encaminhamento regulado do paciente com DR aos servigos especializados, informacdes
precisas sobre o apoio as pessoas e familias com patologias raras, informacdes que

caracterizam suas condi¢des de riscos ou recorréncias, formas de lidar com as diferentes




situacdes geradas, reabilitacao e adaptacao, apoio familiar e reinsercao social, podendo
proporcionar, assim, um cuidado integral.

As orientagbes relacionadas as doengas raras devem ser realizadas
preferencialmente por equipe multidisciplinar e interdisciplinar, permitindo a discussao
conjunta, favorecendo a compreensao e o seguimento da atencao.

A Atencao Basica devera ainda encaminhar para Servico de Atencdo Especializada
ou Servicos de Referéncia em Doengas Raras os individuos e familias com suspeita de
doengas genéticas, incluindo anomalias congénitas ou de manifesta¢do tardia, deficiéncia
intelectual, erros inatos do metabolismo e doencas raras ndo genéticas, ou com risco de
desenvolvé-las, conforme definido neste documento, bem como nos casos a seguir para
avaliacao de necessidade de AG, conforme a definicdo deste procedimento adotada nesta

diretriz.

Também devera dar seguimento ao AG realizado em servico habilitado, apds
contrarreferéncia, abordando-se de forma nao diretiva estas questdes, em conjunto com a

atencdo especializada.

Ainda cabe a Atencao Basica oferecer consulta médica para avaliacao e eventual
encaminhamento a Servico Especializado ou Servigos de Referéncia em DR, fundamentada
em anamnese e exame fisico, com coleta dos dados referentes a situacdo apresentada,

podendo incluir:

— Doenca Rara diagnosticada: anamnese completa, com especial ateng¢do a
histéria familiar, exame fisico meticuloso, incluindo os aspectos

morfologicos;

— Futura descendéncia: anamnese completa, com especial aten¢do a histéria
familiar e presenca de consanguinidade. Coletar o maximo de informagdes
sobre os casos que motivaram a consulta, se possivel examinando-os ou
coletando dados prévios mais objetivos sobre a afeccdo (exames
subsididrios, consultas, relatérios médicos, laudos de exames

complementares, especialmente biopsias e necropsias).

— Caracterizar adequadamente a consanguinidade: realizar exame fisico
cuidadoso, considerando a suspeita diagndstica e o fato de individuos de

isolados geograficos poderem ter uma maior incidéncia de doengas raras,




necessitando de uma vigilia constante da Atencdo Basica.

— Gestagdes de risco: anamnese completa, historia familiar, laudos de

ultrassons e outros exames complementares;

Demais casos: principais sinais e sintomas da doenga avaliada, situagdes
ambientais que favorecam o aparecimento da doenca, e grau de parentesco ou

convivéncia com outros afetados.

Por fim, a Atencdo Basica devera oferecer atencdo multiprofissional e projeto
terapéutico singular: o individuo e sua familia devem ser acompanhados no seu territorio
pela equipe de atenc¢do basica, durante e apds o processo de definicdo diagndstica. O apoio
multiprofissional, a partir da necessidade de cada paciente, é essencial para a qualidade
do cuidado prestado. Alguns instrumentos, como a realizacdo do Projeto Terapéutico
Singular (PTS), sdo norteadores para as equipes de referéncia (Servigos Especializados e
Servicos de Referéncia de Doencas Raras, Atengdo Basica, NASF e outros) atuarem com

uma abordagem integral, compartilhando o cuidado entre si.

6.2. ATENCAO DOMICILIAR

0 Processo de Atengdo Domiciliar é complexo, nao especifico de patologia ou grupo
etario, tendo como fator determinante o grau de incapacidade apresentado pelas pessoas
com Doencgas Raras.

Com a publicacdo da regulamentacao especifica para a Atencao Domiciliar, Portaria
GM/MS n? 963, de 27 de maio de 2013, que redefine a Atencao Domiciliar no ambito do
Sistema Unico de Satide - SUS, propde-se a reorganizagio do processo de trabalho das
equipes que prestam cuidado domiciliar na aten¢ao basica, ambulatorial e hospitalar, com
vistas a humanizagdo da atengdo, a reducao da demanda por atendimento hospitalar e/ou
reducdo do periodo de permanéncia de usuarios internados, a desinstitucionalizacdo, ao
apoio a rede de servicos (principalmente a Atencdo Basica) e a ampliacdo da autonomia
dos usuarios.

Conceitualmente, a atencao domiciliar consiste em uma modalidade de atengdo a
saude substitutiva ou complementar as ja existentes, caracterizada por um conjunto de
acoes de promocdo a saude, prevencdo e tratamento de doencas, bem como reabilitagdo,
prestadas em domicilio, com garantia de continuidade de cuidados e integracdo a rede de
atencdo a saude. Configura-se, desta maneira, como mecanismo de articulacao entre os

pontos de atencao a saude, potencializando a assisténcia ao paciente com doencas raras




por meio do cuidado compartilhado, de forma horizontal, promovendo a
corresponsabilizacdo dos casos pelas equipes de sadde, envolvendo em um certo
territério as equipes de atencao basica, equipes hospitalares, Unidades de Pronto
Atendimento e equipes ambulatoriais especializadas.

O Servigo de Atengdo Domiciliar devera garantir, por meio do cuidado pelas
equipes de Atenc¢do Domiciliar, o atendimento multiprofissional, estabelecendo proposta
de intervencao alinhada as necessidades do paciente e promovendo o acesso ao
atendimento, ao diagnoéstico e ao tratamento por especialistas em doengas raras, quando
necessario. Deverad garantir também o acesso a referéncia para os procedimentos
diagnésticos, cirurgicos e terapéuticos das diversas especialidades.

Abordar as necessidades especificas de cada paciente trata-se de um grande
desafio, pois as Doengas Raras sdo frequentemente cronicas, progressivas, degenerativas
e/ou incapacitantes. Desta forma, considerando as singularidades de seus afetados, o
atendimento no domicilio pode ser considerado como alternativa ao projeto terapéutico
proposto ao paciente, garantindo a acessibilidade ao servigo de saude e a continuidade da
atencdo. Isso deve ocorrer por meio da interagdo com a familia, considerando-a como
sujeito de atencdo, no seu contexto fisico, econdmico, social e cultural, respeitando as
singularidades culturais e as preferéncias das pessoas e familias.

Neste sentido, o trabalho de articulacdo entre paciente, familia, cuidador,
comunidade e servi¢cos de saude deve visar a promoc¢ao da vida independente e a inclusdo
na comunidade, nao bastando, portanto, uma simples assisténcia ou cuidado. Essa postura
exige outras formas de articulacao com servigos (a¢des intersetoriais) e com outras redes

de apoio (como as construidas na comunidade), a fim de qualificar a assisténcia.

6.3.ATENCAO ESPECIALIZADA AMBULATORIAL E HOSPITALAR.

Entende-se por atencdo especializada ambulatorial e hospitalar no cuidado as
pessoas com DR um conjunto de diversos pontos de atencao ja existentes na Rede de
Atencao a Saude (RAS), com diferentes densidades tecnoldgicas, para a realizacdao de
acdes e servicos de urgéncia, servigos de reabilitacdo, ambulatorial especializado e
hospitalar, apoiando e complementando os servigos da atenc¢ao basica de forma resolutiva
e em tempo oportuno.

Sao propostos, além da atengdo especializada supracitada, Servicos de Atengdo
Especializada e Servicos de Referéncia em Doengas Raras como componentes

estruturantes complementares da RAS. Os Servicos de Atencdo Especializada e Servigos




de Referéncia em DR serdo responsaveis por ag¢des preventivas, diagnosticas e
terapéuticas aos individuos com doengas raras ou com risco de desenvolvé-las, de acordo
com eixos assistenciais, sendo o primeiro composto por DR de origem genética: I: 1 -
Anomalias Congénitas ou de Manifestagdo Tardia, I: 2 - Deficiéncia Intelectual e I: 3 - Erros
Inatos do Metabolismo, e o segundo-composto por Doencas Raras nao Genéticas: II: 1-
Infecciosas, II: 2- Inflamatoérias, II: 3- Autoimunes, e II: 4 - Outras Doencas Raras de

origem ndo Genética .
A Atencdo Especializada deve garantir:

a) Acesso a recursos diagnosticos e terapéuticos, mediante protocolos e

diretrizes;
b) Acesso a informacao;
c) AG, quando indicado;

d) Estruturacdo do cuidado de forma integrada e coordenada, desde o

acolhimento, apoio, reabilitacdo e prevencao;
e) Apoio matricial a Atencdo Basica;
f) Apoio matricial a atenc¢do basica pds AG.

Este nivel de atencdo devera garantir também a referéncia para os
procedimentos diagndsticos, cirdrgicos e terapéuticos de diversas especialidades que
estejam neste nivel de complexidade. Entretanto, é fundamental ressaltar que, em func¢ado
da complexidade de alguns exames diagndsticos e do custo de alguns medicamentos,
existe a previsdo de encaminhamentos a Servicos de Atencdo Especializada ou Servicos de
Referéncia em DR (sejam pacientes em situagdes especificas, teleconsultoria/telessaide
ou amostras de exames para investigacao) com estabelecimento de protocolos, inclusive

para tratamento e reabilitacao.

6.3.1. A SOLICITACAO E EXECUCAO DOS PROCEDIMENTOS AVALIACAO
CLINICA PARA DIAGNOSTICO DE DOENCAS RARAS

Os procedimentos de avaliacao clinica para diagndstico de doengas raras (exames
especificos de doengas raras disponiveis no Sistema Unico de Satde) e de AG somente
poderdo ser solicitados e/ou executados pelos Servigos de Atencdo Especializada e

Servigcos de Referéncia em Doencas Raras, devidamente habilitados pelo Ministério da




Saude, conforme legislacao especifica sobre as profissdes de saude e regulamentacdo dos

seus respectivos conselhos profissionais.

6.3.2. ACONSELHAMENTO GENETICO (AG)

Considerando que cerca de 80% das DR sao de origem genética, o AG é
fundamental na atencdo as familias e pessoas com essas doencgas. Segundo o Committee
on Genetic Counseling of the American Society of Human Genetics (1974), o AG é um
processo de comunicagdo que lida com os problemas humanos associados a ocorréncia ou
ao risco de ocorréncia de uma doenca genética em uma familia. Este processo envolve a
participacdao de pessoas capacitadas apropriadamente, com o objetivo de ajudar o
individuo ou a familia a compreender os aspectos envolvidos, incluindo o diagnéstico, o
curso provavel da doenca e o manejo disponivel. Ainda, o AG tem o papel de avaliar como
a hereditariedade contribui para a doenga e o risco de recorréncia nos familiares, bem
como compreender as op¢des para lidar com o risco de recorréncia. 0 AG também fornece
subsidio para escolha do curso de acdo que pareca apropriado a familia, em func¢do dos
seus riscos e objetivos; a agir de acordo com sua decisdo e a adaptar-se a doenca da
melhor maneira possivel, considerando-se tanto um membro da familia afetado quanto o
risco de recorréncia daquela doenga.

O AG envolve a existéncia prévia ou o estabelecimento de diagnostico de
determinada doenga, a interpretacdo de achados e estimativas de riscos genéticos para
pessoas clinicamente normais com familiares que apresentam diagndstico de doenca rara
documentada, a transmissdo das informac¢des relativas a etiologia, a evolucdo, ao
progndstico e ao risco de recorréncia, as estratégias de tratamento e prevencao, além de
recomendac¢des para acompanhamento e elaboracao de relatorio final a ser entregue ao
consulente.

O AG pode ser realizado nos individuos e familias com DR de origem genética ou
sob risco de desenvolvé-la e tem como objetivo primordial a assisténcia e a educacgao,
permitindo o conhecimento, aos individuos e/ou familias, sobre todos os aspectos da
doenca em curso ou em risco, desde a sua etiologia, evolucdo, prognéstico, bem como a
tomada de decisdes a respeito do direito reprodutivo.

0 AG é bem mais amplo do que a informacdo dos riscos reprodutivos. Trata-se de
informar os aspectos envolvidos na doenca e as opgdes reprodutivas. Secundariamente, o
AG também pode exercer uma funcdo preventiva, que depende de opgdes livres e

conscientes dos casais que apresentam a possibilidade de gerar filhos com anomalias




congénitas ou doencgas geneticamente determinadas. Os individuos sdo conscientizados
da situagdo, sem serem privados do seu direito de decisdo reprodutiva.

Considerando o carater ndo diretivo e ndo coercitivo do AG, é vedado ao
profissional que realiza o AG recomendar, sugerir ou indicar condutas as familias e/ou
individuos, ou exigir deles alguma postura. As decisdes tomadas por esses ultimos devem
ser absolutamente livres e pessoais, sendo isentas de qualquer influéncia ou
procedimentos externos, por parte de profissionais ou de institui¢oes.

Muitas vezes a necessidade de AG serd identificada em servicos de especialidades.

0 AG -podera ser indicado nas seguintes situagdes:

a) Pessoas com doengas genéticas raras previamente diagnosticadas sem AG e seu
familiares;

b) Individuos, casais e gestantes com questionamento sobre riscos individuais ou
para prole futura em funcdo de doenca genética rara (confirmada ou sob suspeita) na
familia;

c) Gestantes/casais com suspeita de doenga genética rara na gestacdo em curso

que ainda ndo tenham sido encaminhados para o AG.

O AG devera ser realizado por equipe multiprofissional capacitada, contendo em
sua equipe o médico geneticista e/ou profissionais de satide capacitados, com graduacao
na area da sadde e pos-graduacao - mestrado ou doutorado académico na area de
Genética Humana ou Titulo de especialista em Biologia Molecular Humana ou
Citogenética Humana, emitidos pela Sociedade Brasileira de Genética ou Titulo de
Especialista em Genética, emitido pelo Conselho Federal de Biologia, e Comprovacao de
no minimo 800 horas de experiéncia profissional ou estagio supervisionado em AG.

Durante o AG, as informagdes sobre etiologia, evolucao e progndstico da doenga
devem ser repassadas ao consulente e/ou familiares, juntamente com as informagoes
acerca do risco reprodutivo. Isso deve ser feito de forma nao diretiva e com discussao das
opcdes frente ao risco de ocorréncia/recorréncia, favorecendo a compreensao e o
seguimento da atengdo ao consulente e seus familiares.

Devera ser garantida a contrarreferéncia orientada para seguimento na Atencado
Basica, com possibilidade de retorno ao servigo de atenc¢do especializada ou servigo de
referéncia em DR caso seja identificada necessidade de orientacdo. Quando a DR nao for

de natureza genética, deve ser garantido o acesso aos Servigos Especializados ou Servicos




de Referéncia em Doengas Raras, para o atendimento adequado as suas necessidades.

Quando o AG envolver diagndstico médico, tratamento clinico e medicamentoso sera
obrigatoria a presenca de médico geneticista.

E obrigatéria a elaboracio de laudo escrito e assinado pelo profissional responsavel
que realizou o AG, a ser anexado no prontuario do consulente.

O AG sera realizado no SUS apenas nos servicos de saude definidos e pactuados pelo

gestor local com habilitacao especifica para o referido procedimento.

6.4.A FUNCAO DO CENTRO ESPECIALIZADO EM REABILITACAO - CER NA
POLITICA NACIONAL DE ATENCAO INTEGRAL AS PESSOAS COM DOENCAS
RARAS

O Centro Especializado em Reabilitacdo (CER) é um ponto de atencdo ambulatorial
especializada em reabilitacdo que realiza diagnoéstico, tratamento, concessao, adaptacdo e
manutencdo de tecnologia assistiva, constituindo-se como referéncia para a rede de
atencdo a saude no territério. Podera ser organizado das seguintes formas:

CER II: composto por dois servicos de reabilitagdo habilitados;

CER III: composto por trés servicos de reabilitacdo habilitados;

CER IV: composto por quatro ou mais servigos de reabilitagdo habilitados.

Constitui-se como um servigo de referéncia regulado aquele que funciona segundo
base territorial e fornece atencdo especializada as pessoas com deficiéncia temporaria ou
permanente; progressiva, regressiva, ou estavel; intermitente ou continua; severa ou em

regime de tratamento intensivo. Pretende-se que o CER possa:

a) Estabelecer-se como lugar de referéncia do cuidado e protecdo para
usudrios, familiares e acompanhantes nos processos de reabilitacdo auditiva, fisica,
intelectual, visual, ostomias e multiplas deficiéncias;

b) Produzir em conjunto com o usudrio, seus familiares e acompanhantes, de
forma matricial na rede de atencdo, um Projeto Terapéutico Singular, baseado em
avaliacdes multidisciplinares das necessidades e capacidades das pessoas com deficiéncia,
incluindo dispositivos e tecnologias assistivas e com foco na producdo da autonomia e do
maximo de independéncia em diferentes aspectos da vida;

c) Garantir a indicacdao de dispositivos assistivos, devendo estes serem
criteriosamente escolhidos, bem adaptados e adequados ao ambiente fisico e social,

garantindo o uso seguro e eficiente;




d) Melhorar a funcionalidade e promover a inclusao social das pessoas com
deficiéncia em seu ambiente social, por meio de medidas de prevencdo e/ou reducao do
ritmo da perda funcional, de melhora ou recuperacao da fung¢do, de compensacdo da
funcao perdida e de manutencdo da fun¢ao atual;

e) Estabelecer fluxos e praticas de cuidado a saude, continuos, coordenados e
articulados entre os diferentes pontos de aten¢do da rede de cuidados as pessoas com
deficiéncia em cada territorio;

f) Realizar a¢des de apoio matricial na Atengdo Basica no ambito da Regido de
Saude, compartilhando a responsabilidade com os demais pontos da Rede de Atencdo a
Saude;

g) Articular-se com a Rede do Sistema Unico de Assisténcia Social (SUAS) da
Regido de Saude a que pertenga para acompanhamento compartilhado de casos, quando
necessario;

h) Articular-se com a Rede de Ensino da Regido de Saude a que pertenca para
identificar criangas, adolescentes e adultos com deficiéncia e avaliar suas necessidades,
dar apoio e orientacdo aos educadores, as familias e a comunidade escolar, visando a

adequacao do ambiente escolar as especificidades das pessoas com deficiéncia.

Os Centros Especializados em Reabilitacdo (CER), atualmente responsaveis pela
reabilitacdo das pessoas com deficiéncia, sdo componentes estruturantes da Politica
Nacional de Atenc¢do as Pessoas com Doencgas Raras. De acordo com a integralidade do
cuidado, esses Centros também serdo responsaveis pela reabilitagio dos pacientes
encaminhados pelos Servicos de Atencdo Especializada e Servigos de Referéncia em

Doengas Raras.

7. ORGANIZACAO DO CUIDADO AS PESSOAS COM DOENCAS RARAS:

7.1.EIXO I: 1 - ANOMALIAS CONGENITAS OU DE MANIFESTACAO TARDIA

No Brasil, 2% a 3% do total de nascidos vivos tém alguma anomalia congénita, esta
é a segunda causa de mortalidade infantil e é responsavel por mais de 1/3 das internagdes
pediatricas. Estima-se minimamente 60.000 novos casos por ano. Consideradas as
doencas de manifestacdo tardia o percentual fica em torno de 5%. Incluem-se entre as
anomalias congénitas as condicdes que, embora a alteracdo genética esteja presente no

nascimento sé irdo se manifestar mais tarde na vida.




Além das condicbes detectaveis ao nascimento, este eixo inclui toda anomalia
funcional ou estrutural do desenvolvimento do feto, decorrente de fator originado antes
do nascimento, seja genético, ambiental ou desconhecido, mesmo quando o defeito ndo
for aparente no recém-nascido e s6 se manifeste mais tarde (OPAS, 1984). Inclui também
doencas neurodegenerativas, bem como qualquer doenca genética, em especial as
causadas por genes principais ou mendelianos, ou seja, de heran¢a autossdémica

dominante, autossomica recessiva e ligadas ao cromossomo X.

7.1.1. ATENCAO BASICA

A. FUNCAO DA ATENGCAO BASICA:

Cabe a Atencdo Basica detectar ou aventar a suspeita de anomalia congénita
(isolada ou multipla) e fazer os encaminhamentos necessarios. Em caso de problemas
clinicos associados, providenciar os encaminhamentos de acordo com a necessidade. O
individuo e sua familia devem ser acompanhados, preferencialmente, no seu territério,

pela equipe de atenc¢do basica durante e apés o processo de definigdo diagnéstica.

B. PROCEDIMENTOS DA ATENGAO BASICA:

Na consulta, a anamnese deve ser feita com especial atencdo para antecedentes
gestacionais e de parto; evolucdo do desenvolvimento neuropsicomotor; histérico
familiar positivo; consanguinidade parental; exposicao a agentes fisicos, quimicos e/ou
bioldgicos; exame fisico completo, com realizacdo de antropometria e cuidado para a
percepc¢ao de sinais dismorficos. Também deve ser feito acompanhamento de rotina na
Atencdo Basica.

Ainda cabe a Atencdo Basica encaminhar e referenciar de forma regulada o
paciente com anomalia congénita isolada ou com anomalias congénitas multiplas a
Servicos de Atengao Especializada ou Servigos de Referéncia em DR, com relatorio clinico
resumido.

Independentemente do diagnéstico etioldgico, em caso de deficiéncias fisicas
multiplas ou isoladas, de atraso no desenvolvimento neuropsicomotor, cumpre
encaminhar para terapias de apoio no CER. Interfaces recomendadas: Terapias de apoio
(fisioterapia, fonoaudiologia, terapia ocupacional e outros servicos de aten¢do ao
desenvolvimento neuropsicomotor) e servicos especializados em geral (ja inseridos no

fluxo normal de atendimento).




7.1.2. ATENCAO ESPECIALIZADA

A. FUNCAO DA ATENCAO ESPECIALIZADA:

Compete a atencdo especializada realizar a¢des e servigos de diagndstico,
habilitacdo/reabilitacio e tratamento especifico, de acordo com a necessidade
complementar de todas as especialidades. Quando a atencdo especializada se configurar
como Servico de Atencdo Especializada ou Servicos de Referéncia em DR, em especial
para DR com anomalias congénitas, estes servicos deverdo ser a referéncia para os
encaminhamentos oriundos da Atencao Basica ou de outro servigco de satde da atengdo

especializada.

Sao de responsabilidade da Atencao Especializada a deteccdo de suspeita de
anomalia congénita e o levantamento dos diagndsticos possiveis aplicaveis ao caso, bem
como os encaminhamentos necessarios.

Ainda cabe a esse nivel de atencdo fazer o encaminhamento e a referéncia, de
forma regulada, de paciente com anomalia congénita isolada ou com anomalias
congénitas multiplas, a Servigcos ou Servicos de Referéncia em DR, com relatério clinico
resumido.

Independentemente do diagndstico etioldgico, em caso de deficiéncias fisicas
multiplas ou isoladas, de atraso ou risco de atraso no desenvolvimento neuropsicomotor,
cumpre encaminhar para terapias de apoio.

Interfaces recomendadas: Terapias de apoio (fisioterapia, fonoaudiologia, terapia
ocupacional e outros servicos de aten¢do ao desenvolvimento neuropsicomotor) e

servicos especializados em geral (ja inseridos no fluxo normal de atendimento).

B. PROCEDIMENTOS ESPECIFICOS NA ATENGCAO ESPECIALIZADA:

a) Observacao genético-clinica: anamnese, elaboracdao de heredograma (pelo
menos trés geragdes), aten¢do aos antecedentes gestacionais, condi¢des ao nascimento e
periodo neonatal, desenvolvimento somatico e neuropsicomotor e outras intercorréncias
morbidas relevantes; exame fisico completo, com especial atencdo a antropometria e
presenca de sinais dismorficos;

b) Avaliacdo genético-clinica de natimortos e avaliagdo de 6bitos de individuos
com anomalias congénitas;

c) Encaminhamento para outras especialidades, para investigacdo e manejo, se

necessario;




d) AG, com elaboracdo de relatdrio a ser entregue ao consulente;

e) Contrarreferéncia para segmento na Atencdo Basica, com diagndstico (se

possivel), orientacdo e monitoramento de cuidados, e conclusdo do AG;

f) Solicitacao de exames diagnosticos;

g) Tratamento especifico de acordo com o problema e baseado em Protocolos

Clinicos e Diretrizes Terapéuticas;

h) Terapia de apoio;

i) Agoes de inclusdo social.

C. APOIO DIAGNOSTICO: EXAMES COMPLEMENTARES:

a) Exames de Imagem;

b) Exames laboratoriais;

c) Avaliacdo por demais especialidades;

d) Investigacao laboratorial para anomalias congénitas;

e) Investigacdo de Erros Inatos do metabolismo:

7.1.3. FLUXOGRAMA: ATENDIMENTO RECOMENDADO

CONGENITAS.

PARA ANOMALIAS

Anomalia isolada

A4

| Diagndstico |

Risco de
recorréncia/

Aconselhamento
genético

Crianga com
anomalia congénita

Anamnese/Exame fisico

Procura de informagdes
adicionais (1)/Exames
complementares (2)

Anomalias multiplas

[ Diagndstico ]

[ Sem diagnéstico]

Exames
confirmatorios

Risco de
recorréncia/
Aconselhamento
genético

(1) Informacgdes adicionais:
fotografias, revis8o da literatura
e revisdo de prontuario de
outras unidades de satide.

(2) Testes diagnosticos ou
confirmatdrios: radiografias;
testes: citogenéticos,
moleculares e bioquimicos e
avalia¢cBes com outros
especialistas.

N
Cuidados e
seguimento

Aconselhamento
genético

Recomendaces
de especialistas

Orientagdo e
monitorizacdo
dos cuidados

Cuidadose
seguimento

A4
Generalista/
Outros
especialistas

Reavaliacdo

periédica/Busca
diagndstica

7.2.EIXO I: 2 - DEFICIENCIA INTELECTUAL

A Deficiéncia Intelectual pode resultar de causas genéticas, da exposicao a fatores

deletérios do ambiente, ou ainda da interacao entre ambos. Cerca de 1 a 2% sao graves e




causadas por Doengas Raras, podendo, entdo, ser atendidos pelos Servigos de Atengdo

Especializada e Servigos de Referéncia em Doengas Raras.

7.2.1. ATENCAO BASICA

A. FUNCAO DA ATENCAO BASICA:

Detectar ou aventar a suspeita de Deficiéncia Intelectual e fazer os
encaminhamentos necessarios para avaliagdo diagnéstica. Em caso de comprovacdo de
deficiéncia intelectual decorrente de doenga rara ou com doenca rara associada, o
paciente e sua familia serdo atendidos nos Servicos de Atencdo Especializada e Servicos
de Referéncia em Doencas Raras. Em caso de problemas clinicos associados, providenciar

os encaminhamentos de acordo com a necessidade.

B. PROCEDIMENTOS DA ATENGAO BASICA:

Na consulta, realizar anamnese com especial atencdo para antecedentes
gestacionais e de parto, evolucdo do desenvolvimento neuropsicomotor, desempenho
escolar, histdrico familiar positivo, consanguinidade parental; exame fisico completo, com
especial aten¢do para antropometria e sinais dismoérficos; acompanhamento de rotina na

Atencdo Basica e de acordo com a rotina recomendada pelo servico de referéncia.

C. CRITERIOS DE ENCAMINHAMENTO PARA SERVICO ESPECIALIZADO OU
SERVICO DE REFERENCIA EM DR:

Encaminhar/referenciar de forma regulada a Servicos de Atencdo Especializada ou
Servicos de Referéncia em DR, com relatério clinico resumido, paciente com:

a) Deficiéncia Intelectual aparentemente isolada (sem sinais dismorficos) com
suspeita de doenca rara para avaliacdo neuroldgica ou genética em funcdo da suspeita
clinica;

b) Deficiéncia Intelectual associada a quadro dismérfico

c) Deficiéncia Intelectual com ou sem sinais dismorficos, associado a
consanguinidade e/ou historico familiar positivo

Independentemente do diagnéstico etiolégico, em caso de deficiéncias fisicas
multiplas ou isoladas, de atraso, ou risco de atraso no desenvolvimento neuropsicomotor,
encaminhar para terapias de apoio. Interfaces recomendadas: Terapias de apoio
(fisioterapia/fonoaudiologia/terapia ocupacional e outros servicos de aten¢do ao

desenvolvimento neuropsicomotor), neurologia, CER ou nos Servigos Especializados em




Geral (ja inseridos no fluxo normal de atendimento).

7.2.2. ATENCAO ESPECIALIZADA

A. FUNCAO DA ATENCAO ESPECIALIZADA:

Compete a atencdo especializada realizar ag¢des e servigos de diagndstico,
habilitacdo/reabilitacio e tratamento especifico, de acordo com a necessidade
complementar de todas as especialidades. Quando a atencdo especializada se configurar
como Servico de Atencao ou Servico de Referéncia em DR, em especial para DR com
Deficiéncia Intelectual, estes servicos deverrao ser a referéncia para os encaminhamentos
oriundos da atencdo basica ou de outro servigo de sauide da atencdo especializada. Alguns
fatores podem indicar a necessidade de encaminhamento para o geneticista clinico, tais
como: sinais dismoérficos ndo detectados anteriormente, associagdo com malformagdes,
recorréncia familiar de Deficiéncia Intelectual, regressao psicomotora.

E de responsabilidade da Atengdo Especializada detectar ou aventar a suspeita de
DR com Deficiéncia Intelectual, realizar as investigacdes e firmar os diagnosticos possiveis
e fazer os encaminhamentos necessarios. O paciente com suspeita de Deficiéncia
Intelectual associada a doenga rara poderd ser encaminhado/referenciado de forma
regulada a Servigos Especializados ou Servicos de Referéncia em DR, com relatério clinico
resumido.

Independentemente do diagndstico etioldégico, em caso de atraso no
desenvolvimento neuropsicomotor, encaminhar para terapias de apoio. Independente do
diagnostico etiologico, em caso de problemas clinicos associados, providenciar os
encaminhamentos de acordo com a necessidade. Interfaces recomendadas: a) Neurologia;
b) Terapias de apoio (fisioterapia/fonoaudiologia/terapia
ocupacional/psicopedagogia/outros servicos de atencdo ao desenvolvimento
neuropsicomotor) e

c) CER ou nos Servicos Especializados em Geral (ja inseridos no fluxo normal de

atendimento).

B. PROCEDIMENTOS ESPECIFICOS DA ATENGAO ESPECIALIZADA (SERVICOS
ESPECIALIZADOS OU SERVICOS DE REFERENCIA EM DR):

a) Observacdo genético-clinica: Anamnese, elaboracdo de heredograma (pelo
menos trés geragdes), atencdo aos antecedentes gestacionais, condigdes ao nascimento e

periodo neonatal, desenvolvimento somatico e neuropsicomotor e outras intercorréncias




morbidas relevantes; exame fisico completo, com especial atencdo a antropometria e

presenca de sinais dismarficos;

b) Encaminhamento para outras especialidades, para investigacdo e manejo, se
necessario;

C) AG com elaboracdo de relatorio a ser entregue ao consulente ou seu
responsavel.

d) Contrarreferéncia para seguimento na Atencdao Basica, com diagndstico

(quando possivel), orientacdo e monitoramento de cuidados, e conclusido do AG.

e) Solicitagao de exames diagnosticos;

f) Tratamento especifico de acordo com o problema e baseado em Protocolos
Clinicos e Diretrizes Terapéuticas;

9) Terapia de apoio;

h) Acdes de inclusio social.

C. APOIO DIAGNOSTICO: EXAMES COMPLEMENTARES:

a) Exames de Imagem:

b) Avaliacdo Laboratorial;

c) Avaliacdo por demais especialidades;
d) Apoio em genética;

e) Apoio diagnéstico especifico em genética (indicacao seletiva):




7.2.3. FLUXOGRAMA: ATENDIMENTO RECOMENDADO PARA DEFICIENCIA
INTELECTUAL

(Atrase da Intelectual (OT) )

DI se <
diagnéstica ou suspelta de
Cromassomopatia

Retorno para & unidade bésica responsdval |-—
——— ™ pelo com

b[sul‘:ﬂ:-s’u de avallagSo por uuh’usJ
especisiistas coso necesssro

Encaminhamento a terapias de |
| E—— apoio/habilitacio

-
L—. Aconselhamento genética ((orientacao ramitiar )

7.3. EIXO I: 3 - ERRO INATO DO METABOLISMO (EIM).

Mais de 550 doencas foram descritas neste grupo, sendo a incidéncia do seu
conjunto estimada em 1: 1000 a 1:2500 nascimentos. No Brasil estima-se 3000 novos
casos de EIM a cada ano. Os EIM sdo geralmente multissistémicos, muitos evoluindo com
comprometimento neurolégico e dbito precoce. O diagndstico dos EIM é complexo,
compreendendo vdarias etapas de investigacdo. Ha possibilidade de intervengao
terapéutica em boa parte dos casos. O tratamento especifico envolve dietoterapia, uso de
farmacos, reposicdo enzimatica e até transplante de drgaos e tecidos. Pacientes com EIM

necessitam de acompanhamento especializado cuidadoso.

7.3.1. CLASSIFICACAO CLINICA DOS EIM

A. EIM Grupo I: comprometimento do metabolismo intermediario caracterizado
por quadro clinico de intoxicacdo aguda e cronica, relacionado diretamente com ingestdo
alimentar de proteina ou agucar, incluindo defeito no metabolismo dos aminodacidos, dos

acidos organicos, do ciclo da uréia e intolerancia aos agucares;

B. EIM Grupo II: deficiéncia na producdo ou utilizacdo de energia, incluindo

doencas de depdsito do glicogénio, doencas mitocondriais de cadeia respiratoria, defeitos




de beta-oxidac¢do de acidos graxos e hiperlacticemias congénitas;

C. EIM Grupo III: deficiéncia na sintese ou catabolismo de moléculas complexas,
caracterizado por sinais e sintomas permanentes e progressivos sem relacdo com
ingestdo alimentar; incluindo doengas de depdsito lisossomico e dos peroxissomos, dos

lipideos, dos acidos biliares, das vitaminas, do transporte de metais entre outras.

O Servigco de Atencdo Especializado e Servico de Referéncia em DR com EIM é
referéncia para o atendimento a individuos com EIM, oriundos da Atencdo Basica ou da

Atencao Especializada.

7.3.2. ATENCAO BASICA

A. FUNCAO DA ATENCAO BASICA:

Detectar ou aventar a suspeita de EIM ou receber o diagnéstico laboratorial e fazer
os encaminhamentos necessarios. Em caso de problemas clinicos associados,

providenciar os encaminhamentos de acordo com a necessidade.

B. PROCEDIMENTOS DA ATENGAO BASICA:

a) Consulta médica: Anamnese com especial atencdo para antecedentes
gestacionais e de parto, historia alimentar, desenvolvimento neuropsicomotor (atraso,
involucdo), consanguinidade, historico familiar positivo para casos semelhantes, 6bitos
neonatais ou na infancia de causa indeterminada, exame fisico completo com especial
atencdo para antropometria, sinais dismarficos especificos, exame neurologico, alteracdes

oculares, de pele, cabelos e unhas (faneros).

b) Encaminhamento para Servigo Especializado / Servico de Referéncia em
Doencas Raras quando suspeita de erro inato do metabolismo - presen¢a de um ou mais

dos itens abaixo:

—Sinais e sintomas no periodo neonatal: Hipoglicemia injustificada, alcalose
respiratéria em intercorréncias perinatais, acidose metabodlica persistente, cetonuria,
sindrome séptica sem fator de risco para infeccdo, cardiomiopatia hipertrofica, disfungao
hepdtica injustificada, odores incomuns, manifestacdes neurolégicas precoces nao
justificadas por intercorréncias na gravidez, parto e periodo neonatal, discrasias
sanguineas inexplicadas, instabilidade térmica, catarata congénita, dificuldades

alimentares. Historia Familiar: pais consanguineos, abortos espontaneos, neomortos,




hidropisia fetal ndo imune inexplicada, 6bitos neonatais, familiares afetados por algum
EIM, fenilcetonuria materna, irmaos com doencas inexplicadas (encefalopatia, sepsis,
sindrome da morte subita do lactente). Historia gestacional: sindrome HELLP (hemolise,
alteracao de enzimas hepaticas e plaquetopenia), esteatose hepatica aguda da gravidez.

—Sinais e sintomas fora do periodo neonatal: Distirbios metabolicos
inexplicaveis, quadros recorrentes de vomitos e/ou desidratacdo que representam crise
metabdlica, epilepsia inexplicAvel e/ou de dificil controle, quadros neurolégicos
recorrentes como ataxia intermitente ou crises de letargia e/ou coma, quadro neurolégico
flutuante que alterna consciéncia com torpor, atraso de desenvolvimento
neuropsicomotor ou Deficiéncia Intelectual inexplicavel, involu¢do do desenvolvimento
neuropsicomotor ou perda da fala e/ou marcha e/ou compreensdo em qualquer idade,
hepatomegalia e/ou esplenomegalia inexplicaivel acompanhada ou nao de atraso do
desenvolvimento ou Deficiéncia Intelectual, anormalidades oculares como, luxacdo do
cristalino ou mancha vermelho cereja ou retinose pigmentar ou cdrnea verticillata ou
cegueira familiar, quadro semelhante a acidente vascular encefdlico inexplicavel em
qualquer idade.

—Outros sinais e sintomas sao possiveis de ocorrer tanto no periodo neonatal,

quanto apds o mesmo, em doengas classificadas neste eixo.

7.3.3. ATENCAO ESPECIALIZADA

A. FUNCAO DA ATENCAO ESPECIALIZADA:

Compete a atencao especializada realizar acdes e servicos de diagnostico,
habilitacdo/reabilitacido e tratamento especifico, de acordo com a necessidade
complementar de todas as especialidades. Quando a atencao especializada se configurar
como Servigo de Atencao ou Servico de Referéncia em DR, em especial para DR com EIM,
estes servigos deverrdo ser a referéncia para os encaminhamentos oriundos da atengao
basica ou de outro servico de saude da atenc¢ao especializada.

E de responsabilidade da Atencio Especializada detectar ou aventar a suspeita de
DR com EIM, realizar as investigacdes e firmar os diagnésticos possiveis e fazer os
encaminhamentos necessarios. O paciente com suspeita de EIM podera ser
encaminhado/referenciado de forma regulada para o Servigo de Atencao Especializada ou
Servico de Referéncia em DR, com relatério clinico resumido.

Independentemente do diagndstico etiolégico, em caso de atraso no




desenvolvimento neuropsicomotor, encaminhar para terapias de apoio. Independente do
diagnostico etiologico, em caso de problemas clinicos associados, providenciar os
encaminhamentos de acordo com a necessidade. Interfaces recomendadas: a) Outras
especialidades médicas em geral; b) Servicos de imagem, c) Laboratério de analises
clinicas e d) Servigos laboratoriais de apoio diagnéstico em genética clinica: laboratério

de citogenética / erros inatos de metabolismo / biologia molecular.

B. PROCEDIMENTOS ESPECIFICOS DA ATENCAO ESPECIALIZADA

a) Anamnese, elaborac¢do de heredograma (pelo menos trés geracdes), atencao aos
antecedentes gestacionais, condi¢gdes ao nascimento e periodo neonatal, desenvolvimento
somatico e neuropsicomotor e outras intercorréncias mérbidas relevantes. Exame fisico
completo, com especial atencdo a antropometria, presenca de sinais dismoérficos, exame
neurolégico, alteragdes oculares e dos cabelos.

b) Avaliacdo genético-clinica de natimortos e de individuos falecidos com
distarbios metabdlicos / morte subita de causa indeterminada;

c) Encaminhamento para outras especialidades, para investigacdo e manejo, se
necessario;

d) AG;

e) Contrarreferéncia para seguimento na Atencao Basica, com diagnoéstico (quando

possivel), orientacdo e monitoramento de cuidados, e conclusdo do AG;

C. APOIO DIAGNOSTICO: EXAMES COMPLEMENTARES:

Classificacdo do paciente em um dos trés grupos citados acima (Classificacao
Clinica dos EIM - Grupos I, II e Ill) e realizacdo de triagem urinaria especifica para
deteccdo de metabdlitos relacionados aos EIM e triagem sanguinea. E importante
salientar que sempre que considerado um EIM deve ser considerada a realizagdo de
triagem no sangue e na urina, principalmente para a Classificagdo Clinica dos EIM dos
grupos [ e III

a) Triagem sanguinea solicitada na suspeita de um EIM (indicacdao seletiva):
Hemograma; Gasometria venosa; Sédio, potassio, cloro; Glicose; Colesterol total e fragdes,
triglicérides; ALT, AST, gama GT; Acido trico; CPK; Lactato, piruvato, amonia;

b) Exames complementares e consultas solicitadas: Exames de Imagem; Avaliacdo
hormonal; Avaliacdo oftalmolégica; Avaliagdo auditiva; Avaliacdo neuroldgica.

Amostras de sangue/urina do paciente deverdo ser encaminhadas para




-

laboratorios de referéncia em EIM, juntamente com a descricao do caso e os resultados

dos exames acima citados. As amostras encaminhadas para estes laboratérios deverao ser

analisadas conforme a suspeita diagndstica:

a)
b)
c)
d)
e)
f)

Dosagem quantitativa de aminoacidos no sangue, e/ou na urina

Dosagem de acidos organicos na urina;

Cromatografia ou eletroforese ou dosagem de glicosaminoglicanos na urina;
Cromatografia / dosagem de sialiloligossacarideos;

Cromatografia / dosagem de oligossacarideos;

Cromatografia de agucares.

Realizar, conforme o caso:

a)
b)
c)
d)
e)

Ensaios enzimaticos especificos em plasma e ou sangue em papel filtro;
Ensaios de enzimas especificas em leucdcitos, eritrdcitos e outros tecidos;
Ensaios de enzimas especificas e outros testes em células cultivadas;
Exames de genética molecular (indicac¢do seletiva).

Outras tecnologias de analise bioquimicas ou moleculares incorporadas.




7.3.4. FLUXOGRAMA: ATENDIMENTO RECOMENDADO PARA ERROS INATOS
DO METABOLISMO

[ Anamnese/Exame fisico (2) ]

Positivo

|

Persisténcia da
hipétese diagndstica

[Exames confirmatorios ]

|

[Confirmagﬁodiagnéstica }(

Testes especificos,
dependentes de
suspeita clinica (3/4)

A4
Acompanhamento clinico;
Tratamento;
Aconselhamento genético
e avaliagdo do risco de recorréncia;
Encaminhamento a outros especialistas

A 4
[ Cuidados e seguimento ]

[(1) Principais sinais e sintomas clinicos sugestivos de EIM )
Morte neonatal ou infantil sem causa definida;

Consangliinidade entre os pais;

Encefalopatia inexplicdvel que ocorre em qualguer idade e de uma forma recorrente;
Episddios de hipoglicemia em jejum, acidose metabdlica ou

alcalose respirataria;

Regressdo neuroldgica;

Retardo mental progressivo;

Hepato e/ou esplenomegalia, ictericia colestatica sem causa aparente;

Déficit de crescimento e/ou alteracBes 6steo-articulares.

-
(2) Testes de triagem inespecificos (urina/ sangue), conforme a apresentac&o clinica,

tendo diferengas de apresentacdo de pequenas e grande moléculas.

Exames laboratoriais inespecificos nas suspeitas de EIM

Exames Observacbes

Hemograma, exames qualitativo de urina, gasometria, provas de fungdo Erros inatos com sintomas hepéticos,
hepdtica e renal, glicemia, eletrélitos, aménia, acido ltico sérico neurolégicos, metabdlicos
Identificacdo de Glicideos Urindrios Galactosemia

Identificacdo e quantificacdo de Glicosaminoglicanos urinarios Doencas de deposito lisossémico
Identificacdo de Oligo e sialoligossacarideos urinarios Doencas de depdsito lisossémico

Perfil Tandem

-
(3) Testes quantitativos.

Exame Material de andlise EIM iad,
Analise de dcidos orgénicos na urina por Urina Acidemias orgénicas, doencas do metabolismo
cromatografia gasosa acoplada ao energético, aminodcidopatias.

espectrdmetro de massa— CG/MS

Dosagem quantitativa de aminoacidos por Urina, sangue, liquor e |Aminoacidopatias, acidemias orgénicas, doenca de

HPLC, auto-analisador, Tandem papel filtro neurotransmissores
Acidos graxos de cadeia muito longa (VLCFA) [Sangue Doenga dos peroxissomos (adrenoleucodistrofia,
sindrome de Zelweger)
Dosagem de acido ordtico Urina Defeitos do ciclo da uréia
"Dosagem de Succinil-acetona Sangue e urina Tirosinemia tipo 1
"Dosagem de acido sidlico Urina Sialidose
s




(18) Enzimas cuja atividade podem ser mensuradas. A
Local de mensuragio Enzima g
it Frutose-1,6-difosfatase Deficiéncia de frutose-1,6-difosfatase
Tecido hepatico e e e
Glicose-b-fosfatase Glicogenose tipo |
Eritrécitos Galactose-1-fosfato-uridil transferase Galactosemia
Alfa-iduronidase Mucopolissacaridose tipo |
Alfa-galactosidase A Doenca de Fabry
Arilsulfatase A Leucodistrofia metacromatica
Beta-glicuronidase Mucopolissacaridose tipo VII
Plasma Hemsam!n!ﬂases,&e B Doenca de Sandhof
Hexosaminidase A Doenca de Tay-Sachs
Iduronato sulfatase Mucopolissacaridose tipo 11
Alfa-galactosidase | Doenga de Schindler
N-acetilglicosaminidase Mucopolissacaridose tipo 111B
Quitotriosidase Doencas lisossomicas
AEE""FDA glicosaminide Mucopolissacaridose 111C
N-acetiltransferase
Alfa-fucosidase Fucosidose
Alfa-glicosidase Doenca de Pompe
Alfa-manosidase Manosidose
Alfa-galactosidase A Doenca de Fabry
Arilsulfatase A Leutudistrqf\d Metacromdtica
Mucosulfatidose
Arilsufatase B Mucopolwssgcandose Vi
Mucosulfatidose
Leucécitos/Fibroblastos Arilsulfatase C Ictiose ligada a0 X
Beta-galactosidase Gangliosidose GM1
Mucopolissacaridose IVB
Beta-glicosidase oenca de Gaucher
Beta-manosidase eta-Manosidose
Esfingomielinase ca. de Nieman Pick A ou B
Galactocerebrosidase oenca de Krabbe
Galactose-6-sulfatase Mucopolissacaridose IV A
Heparan-sulfamidase Mucopolissacaridose 11l A
N-acetilglicosamina-6-sulfatase Mucopolissacaridose |11 D
Neuraminidase Sialidose
\ /

7.4.EIXO II - DOENCA RARA DE ORIGEM NAO GENETICA.

Aproximadamente 20% das DR possuem etiologia ndo genética. Ja é possivel
identificar alguns grupos de doencas raras ndo genéticas: doencas raras infecciosas,

doencas raras inflamatoérias e doencas raras autoimunes, entre outras.

7.4.1. 1I: 1- DOENCAS RARAS INFECCIOSAS.

Algumas doengas raras infecciosas, embora no pais sejam raras, podem ser
frequentes em algumas regides pelo seu carater endémico. Para muitas dessas doengas o
Ministério da Saude tem politicas especificas. Embora possam existir Servicos
Especializados ou Servicos de Referéncia especificos, por doengas, com o seu
desenvolvimento e de acordo com as necessidades eles podem ser agrupados sob a
denominacgao de Servicos Especializados ou Servigos de Referéncia para Doencas Raras

Infecciosas.

7.4.1.1. ATENCAO BASICA

A. FUNCAO DA ATENCAO BASICA:

Detectar ou suspeitar de Doenga Rara Infecciosa e fazer os encaminhamentos
necessarios. Em caso de problemas clinicos associados, providenciar os
encaminhamentos de acordo com a necessidade.

Procedimentos da Atenc¢ao Basica:

Na consulta, realizar a anamnese com especial atencdo para sinais e sintomas

clinicos, residéncia em areas de risco, exposicdo a outros afetados, vetores e ambientes de

risco; exame fisico completo com especial atengdo para 6rgdos mais frequentemente




atingidos; acompanhamento de rotina na atengdo basica de acordo com a orientacdo dos
servicos de atencdo especializada. Pacientes com suspeita de doenga rara de natureza
infecciosa poderao ser encaminhados/referenciados de forma regulada a Servigos ou
Servigos de Referéncia em DR, com relatorio clinico resumido.

Independentemente do diagndstico etioldgico, em caso de atraso no
desenvolvimento neuropsicomotor associado, encaminhar para terapias de apoio no CER.
Interfaces recomendadas: Terapias de apoio (fisioterapia/fonoaudiologia/terapia
ocupacional e outros servicos de aten¢ao ao desenvolvimento neuropsicomotor) no CER

ou nos Servicos Especializados em Geral (ja inseridos no fluxo normal de atendimento).

7.4.1.2. ATENCAO ESPECIALIZADA

A. FUNCAO DA ATENCAO ESPECIALIZADA:

Compete a atencao especializada realizar a¢des e servicos de diagnostico,
habilitacdo/reabilitagio e tratamento especifico, de acordo com a necessidade
complementar de todas as especialidades. Quando a atencao especializada se configurar
como Servico de Atencdo Especializada ou Servico de Referéncia em DR, em especial para
DR nao Genética e de causa Infecciosa, estes servicos deverdo ser a referéncia para os
encaminhamentos oriundos da ateng¢do basica ou de outro servico de saide da atengao
especializada.

E de responsabilidade da Atencio Especializada detectar ou aventar a suspeita de
DR nao Genética Infecciosa, realizar as investiga¢oes e firmar os diagndsticos possiveis e
fazer os encaminhamentos necessarios, incluindo a prescricdo de medidas capazes de
prevenir ou diminuir a incidéncia desse tipo de doenca. O paciente com DR ndo genética e
infecciosa podera ser encaminhado/referenciado de forma regulada para os Servicos
Especializados ou Servicos de Referéncia em DR, com relatério clinico resumido.
Independentemente do diagnéstico etiolégico, em caso de atraso no desenvolvimento
neuropsicomotor, encaminhar para terapias de apoio no CER. Independente do
diagnostico etiolégico, em caso de problemas clinicos associados, providenciar os
encaminhamentos de acordo com a necessidade. Interfaces recomendadas: a) Terapias de
apoio (fisioterapia/ fonoaudiologia/terapia ocupacional/psicopedagogia/outros servigos
de atencdo ao desenvolvimento neuropsicomotor) e b) CER ou nos Servigos

Especializados em Geral (ja inseridos no fluxo normal de atendimento).




B. PROCEDIMENTOS ESPECIFICOS DA ATENCAO ESPECIALIZADA

a) Observacdo clinica: realizar anamnese, exame fisico cuidadoso com base nos
sinais e sintomas clinicos da doenca infecciosa em avaliacao;

b) Encaminhamento para outras especialidades, para investigacdo e manejo, se
necessario;

c) Identificacdo de outras pessoas em risco;

d) Contrarreferéncia para seguimento na Atengao Basica, com diagnodstico (quando
possivel), orientacdo e monitoramento dos cuidados;

e) Solicitacao de exames diagnosticos (patologia clinica, sorolégicos);

f) Tratamento especifico para o cuidado da doenga, baseado em Protocolos Clinicos
e Diretrizes Terapéuticas;

i) Exames complementares.

7.4.2. 1I: 2 - DOENCAS RARAS INFLAMATORIAS

Diversas Doencas Raras de etiologia nao genética podem ter natureza inflamatéria.
Embora possam existir Servicos Especializados ou Servicos de Referéncia especificos, por
doencas, com o seu desenvolvimento e de acordo com as necessidades, eles podem ser
agrupados sob a denominagdo de Servicos Especializados ou Servigos de Referéncia para

Doencas Raras Inflamatérias.

7.4.2.1. ATENCAO BASICA

A. FUNCAO DA ATENCAO BASICA:

Detectar ou suspeitar de Doeng¢a Rara Inflamatéria e fazer os encaminhamentos
necessarios. Em caso de problemas clinicos associados, providenciar os

encaminhamentos de acordo com a necessidade.

B. PROCEDIMENTOS DA ATENGAO BASICA:

Na consulta, realizar a anamnese e exame clinico cuidadoso com especial atencdo
para sinais e sintomas clinicos especificos; acompanhamento de rotina na atencao basica
de acordo com a orientacao dos servicos de atencao especializada. Pacientes com suspeita
de doencga rara de natureza inflamatoria podera ser encaminhado/referenciado de forma
regulada para os Servigos Especializados ou Servicos de Referéncia em DR, com relatorio
clinico resumido.

Independentemente do diagnostico etioldgico, encaminhar para terapias de apoio




no CER. Interfaces recomendadas: Terapias de apoio (fisioterapia/fonoaudiologia/terapia
ocupacional e outros servigos de aten¢do ao desenvolvimento neuropsicomotor) e CER ou

nos Servicos Especializados em Geral (ja inseridos no fluxo normal de atendimento).

7.4.2.2. ATENCAO ESPECIALIZADA

A. FUNCAO DA ATENCAO ESPECIALIZADA:

Compete a atencdo especializada realizar ag¢des e servigos de diagndstico,
habilitacdo/reabilitacio e tratamento especifico, de acordo com a necessidade
complementar de todas as especialidades. Quando a atencao especializada se configurar
como Servico de Atencdo Especializada ou Servicos de Referéncia em DR, em especial
para DR ndo Genética e de causa Inflamatéria, estes servicos deverdo ser a referéncia para
os encaminhamentos oriundos da atengao basica ou de outro servico de sadde da atengdo
especializada.

E de responsabilidade da Atengio Especializada detectar ou aventar a suspeita de
DR nao Genética Inflamatoria, realizar as investigacdes e firmar os diagnosticos possiveis
e fazer os encaminhamentos necessarios, incluindo a prescricio de medidas capazes de
prevenir ou diminuir a incidéncia desse tipo de doenga. Pacientes com DR ndo genética e
inflamatoria podera ser encaminhado/referenciado de forma regulada para os Servicos
Especializados ou Servicos de Referéncia em DR, com relatério clinico resumido.

Independentemente do diagnoéstico etioldgico, em caso de comprometimento da
saude funcional, encaminhar para terapias de apoio no CER. Independente do diagnostico
etiologico, em caso de problemas clinicos associados, providenciar os encaminhamentos
de acordo com a necessidade. Interfaces recomendadas: a) Terapias de apoio
(fisioterapia/ fonoaudiologia/terapia ocupacional/psicopedagogia/outros servicos de
atencdo ao desenvolvimento neuropsicomotor) e b) CER ou nos Servigos Especializados

em Geral (ja inseridos no fluxo normal de atendimento).

B. PROCEDIMENTOS ESPECIFICOS DA ATENCAO ESPECIALIZADA

a) Observacdo clinica: Anamnese, exame fisico cuidadoso com base nos sinais e
sintomas clinicos da doenga inflamatéria em avaliacao;

b) Encaminhamento para outras especialidades, para investigagdo e manejo, se
necessario;

c) Contrarreferéncia para seguimento na Atencdo Basica, com diagnostico (quando

possivel), orientacdo e monitoramento dos cuidados;




d) Solicitacao de exames diagnosticos necessarios (de patologia clinica, soroldgicos,
imunolégicos entre outros);

e) Tratamento especifico para o cuidado da doenga, baseado em Protocolos Clinicos e
Diretrizes Terapéuticas;

f) Terapia de apoio;

7.4.3. 11: 3 - DOENCAS RARAS AUTOIMUNES

Diversas Doengas Raras de etiologia ndo genética podem ter natureza autoimune.
Trata-se de doengas cronicas. Embora possam existir Servigos Especializados ou Servigos
de Referéncia especificos, por doencas, com o seu desenvolvimento e de acordo com as
necessidades eles podem ser agrupados sob a denominacgdo de Servicos Especializados ou

Servicos de Referéncia para Doencas Raras Autoimunes.

7.4.3.1. ATENCAO BASICA

A. FUNCAO DA ATENGCAO BASICA:

Detectar ou suspeitar de Doenga Rara Autoimune e fazer os encaminhamentos
necessarios. Em caso de problemas clinicos associados, providenciar os

encaminhamentos de acordo com a necessidade.

B. PROCEDIMENTOS DA ATENGCAO BASICA:

Na consulta, realizar a anamnese e exame clinico cuidadoso com especial aten¢ao
para sinais e sintomas clinicos especificos; acompanhamento de rotina na atencao basica
de acordo com a orientacdo dos servicos de atencdo especializada. O paciente com
suspeita de doenca rara de natureza autoimune podera ser encaminhado/referenciado de
forma regulada para os Servicos Especializados ou Servicos de Referéncia em DR, com
relatorio clinico resumido.

Independentemente do diagnoéstico etioldgico, em caso de comprometimento da
saude funcional, encaminhar para terapias de apoio no CER. Interfaces recomendadas:
Terapias de apoio (fisioterapia/fonoaudiologia/terapia ocupacional e outros servicos de
atencdo ao desenvolvimento neuropsicomotor) e no CER ou nos Servigos Especializados

em Geral (ja inseridos no fluxo normal de atendimento).




7.4.3.2. ATENCAO ESPECIALIZADA

A. FUNCAO DA ATENCAO ESPECIALIZADA:

Compete a atencdo especializada realizar ag¢des e servicos de diagnostico,
habilitacdo/reabilitacio e tratamento especifico, de acordo com a necessidade
complementar de todas as especialidades. Quando a atencdo especializada se configurar
como Servico de Atencdo Especializada ou Servico de Referéncia em DR, em especial para
DR ndo Genética e de causa Autoimune, estes servicos deverado ser a referéncia para os
encaminhamentos oriundos da atencao basica ou de outro servico de saude da atengdo
especializada.

E de responsabilidade da Atengdo Especializada detectar ou aventar a suspeita de
DR ndo Genética Autoimune, realizar as investigacdes e firmar os diagndsticos possiveis e
fazer os encaminhamentos necessarios, incluindo a prescricdio de medidas capazes de
prevenir ou diminuir a incidéncia desse tipo de doenca. Pacientes com DR ndo genética e
autoimune poderao ser encaminhados/referenciados de forma regulada para os Servigos
Especializados ou Servicos de Referéncia em DR, com relatério clinico resumido.

Independentemente do diagndstico etiolégico, em caso de comprometimento da
saude funcional, encaminhar para terapias de apoio no CER. Independente do diagnéstico
etiolégico, em caso de problemas clinicos associados, providenciar os encaminhamentos
de acordo com a necessidade. Interfaces recomendadas: a) Terapias de apoio
(fisioterapia/ fonoaudiologia/terapia ocupacional/psicopedagogia/outros servicos de
atencdo ao desenvolvimento neuropsicomotor) e b) CER ou nos Servigos Especializados

em Geral (ja inseridos no fluxo normal de atendimento).

B. PROCEDIMENTOS ESPECIFICOS DA ATENCAO ESPECIALIZADA

a) Observagdo clinica: Anamnese, exame fisico cuidadoso com base nos sinais e
sintomas clinicos da doenca autoimune em avaliag¢ao;

b) Encaminhamento para outras especialidades, para investigacdo e manejo, se
necessario;

c) Contrarreferéncia para seguimento na Ateng¢do Basica, com diagndstico (quando

possivel), orientacdao e monitoramento de cuidados;

d) Solicitacdo de exames diagnosticos necessarios (patologia clinica, soroldgicos,
imunolégicos entre outros);

e) Tratamento especifico para o cuidado da doenca;




f) Terapia de apoio;
g) Agdes de inclusao social;

h) Exames Complementares.

7.4.4. 1I: 4 - OUTRAS DOENCAS RARAS DE ORIGEM NAO GENETICA
7.4.4.1. ATENCAO BASICA

A. FUNCAO DA ATENGAO BASICA:

Detectar ou suspeitar de Doen¢a Rara de origem ndo Genética e fazer os
encaminhamentos necessarios. Em caso de problemas clinicos associados, providenciar

os encaminhamentos de acordo com a necessidade.

B. PROCEDIMENTOS DA ATENGCAO BASICA:

Na consulta, realizar a anamnese e exame clinico cuidadoso com especial atengao
para sinais e sintomas clinicos especificos; acompanhamento de rotina na atencao basica
de acordo com a orientacdo dos servicos de atencdo especializada. O paciente com
suspeita de doenga rara de origem nao genética podera ser encaminhado/referenciado de
forma regulada para os Servigos Especializados ou Servicos de Referéncia em DR, com
relatorio clinico resumido.

Independentemente do diagnoéstico etiolégico, em caso de comprometimento da
saude funcional, encaminhar para terapias de apoio no CER. Interfaces recomendadas:
Terapias de apoio (fisioterapia/fonoaudiologia/terapia ocupacional e outros servicos de
atencdo ao desenvolvimento neuropsicomotor) e no CER ou nos Servigos Especializados

em Geral (ja inseridos no fluxo normal de atendimento).

7.4.4.2. ATENCAO ESPECIALIZADA

A. FUNCAO DA ATENCAO ESPECIALIZADA:

Compete a atencao especializada realizar a¢des e servicos de diagnostico,
habilitacdo/reabilitagido e tratamento especifico, de acordo com a necessidade
complementar de todas as especialidades. Quando a atencdo especializada se configurar
como Servico de Atencdo Especializada ou Servico de Referéncia em DR, em especial para
DR de origem nado Genética (outras Doencgas Raras de origem nao Genética), estes servigos
deverdo ser a referéncia para os encaminhamentos oriundos da atenc¢ao basica ou de
outro servigo de saude da atencao especializada.

E de responsabilidade da Atencio Especializada detectar ou aventar a suspeita de




DR de origem ndo Genética, realizar as investigacdes e firmar os diagnosticos possiveis e
fazer os encaminhamentos necessarios, incluindo a prescricdo de medidas capazes de
prevenir ou diminuir a incidéncia desse tipo de doenca. Pacientes com DR de origem nao
genética poderdo ser encaminhados/referenciados de forma regulada para os Servigos
Especializados ou Servicos de Referéncia em DR, com relatdrio clinico resumido.
Independentemente do diagnoéstico etiolégico, em caso de comprometimento da
saude funcional, encaminhar para terapias de apoio no CER. Independente do diagnostico
etiolégico, em caso de problemas clinicos associados, providenciar os encaminhamentos
de acordo com a necessidade. Interfaces recomendadas: a) Terapias de apoio
(fisioterapia/ fonoaudiologia/terapia ocupacional/psicopedagogia/outros servigos de
atencdo ao desenvolvimento neuropsicomotor) e b) CER ou nos Servigos Especializados

em Geral (ja inseridos no fluxo normal de atendimento).

B. PROCEDIMENTOS ESPECIFICOS DA ATENCAO ESPECIALIZADA

a) Observagdo clinica: Anamnese, exame fisico cuidadoso com base nos sinais e
sintomas clinicos da doenca rara de origem ndo genética em avaliacao;

b) Encaminhamento para outras especialidades, para investigacdo e manejo, se
necessario;

c) Contrarreferéncia para seguimento na Ateng¢ao Basica, com diagndstico (quando
possivel), orientacdo e monitoramento de cuidados;

d) Solicitacdo de exames diagnosticos necessarios (patologia clinica, soroldgicos,
imunolégicos entre outros);

e) Tratamento especifico para o cuidado da doenga;

f) Terapia de apoio;

g) Ag¢des de inclusao social;

h) Exames Complementares.
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