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Jornal do Senado — Brasilia, terca-feira, 11 de marco de 2014

Com semindrio e exposicdo fotografica, Congresso debate melhoras no atendimento e formas de disseminar conhecimento para evitar que o diagndstico ndo exista nem seja tardio. Politica nacional em vigor hd um més é bem recebida, mas alquns trechos sao alvo de criticas

A doenca e rara, mas o cuidado nao pode ser

Marcio Maturana

O TITULO DESTA pégina ilus-
tra bem o sentimento dos 13
milhdes de brasileiros que tém
uma das cerca de 7 mil doengas
raras catalogadas pela medicina.
Sao palavras que foram ditas
pela fisioterapeuta Alessandra
Dorc¢a no dia 26, durante o
semindrio Juntos Cuidaremos
Melhor, na Camara dos Depu-
tados, do qual participaram os
senadores Ana Amélia (PP-RS),
Eduardo Suplicy (PT-SP) e Ro-
drigo Rollemberg (PSB-DF). No
Senado, a exposicdo fotogréfica
Eu Luto pela Vida apresentou
retratos e depoimentos de mais
de 30 pessoas com doencas
raras, incluindo a atriz Claudia
Rodrigues. Todos reivindicam,
principalmente, mais cuidado.
Como o diagndstico é dificil,
demorado e nem sempre chega
a ser feito, o total de atingidos
é estimado com base em uma
meédia da Organizacao Mundial
da Satde: 65 a cada 100 mil
individuos (1,3 a cada 2 mil).
Boa parte dos médicos nao sabe
identificar as doencas raras e
apenas 3% delas tém tratamen-
to, restando a opcdo de tratar
os sintomas. Ha entre 6 mil e 8
mil tipos, sendo que 80% tém
origem genética e apresentam
sintomas parecidos com outras
enfermidades menos graves, o
que dificulta a identificacéo.

———

0 ministro Garibaldi, os deputados Romario e Mara Gabrilli e representante do Ministério da Satde, Fogolin, ouvem a senadora Ana Amélia falar sobre projetos de lei voltados para pessoas com doencas raras

— Além de algumas doencas
serem descobertas, outras “so-
mem”. Acontece que, quando a
pesquisa se aprofunda, descobre
que duas ou mais doencas sdo
na verdade uma sé — explicou
amédica genetista Dafne Horo-
vitz, da Fundag¢ao Oswaldo Cruz
(Fiocruz), no Rio de Janeiro.

Quando ha remédios, nao sao
baratos, ja que sao produzidos
para pouquissimos pacientes.
Custa mais de R$ 16 mil, por

exemplo, o frasco suficiente para
uma semana do medicamento
Elaprase, usado para retardar
efeitos da mucopolissacaridose
tipo 2. Boa parte das familias
recorrere a Justica. Segundo o
Ministério da Saude, 86% dos
gastos da pasta em 2012 com
remédios comprados por de-
terminacao judicial foram para
pessoas com doengas raras.
Aprincipal discussdo no semi-
nério, no entanto, foi a Politica

Nacional de Atencao Integral as
Pessoas com Doencas Raras, em
vigor desde 12 de fevereiro, con-
forme a Portaria 199 do Ministério
da Saude. Devem ser investidos
R$ 130 milhées na organizacao
de uma rede de atendimento
gratuito para doencgasraras, e 0
Sistema Unico de Saude (SUS)
terd 20 procedimentos de diag-
néstico, incluindo aconselha-
mento genético (orientacdo com
investigacao por questionérios,

Fotos contam histdrias de vitéria e superacao

Eduardo Préspero, 23 anos, é
uma das 36 pessoas que foram
apresentadas na exposicao
fotogréfica Eu Luto pela Vida,
que ficou em cartazno Senado
de 17 a 28 de fevereiro. Devido
amucopolissacaridose (MPS),
doenca degenerativa causada
por deficiéncia de enzimas, ele
perdeu a visao, sofreu patolo-
gias em células, tecidos e 6rgaos
e teve o crescimento prejudi-
cado. Em 2012, formou-se em
Direito pela FIG-Unimesp, em
Guarulhos (SP).

— Escolhi o Direito para po-
der questionar nossa situagdo
e ajudar outras pessoas nessas
questdes de doencas raras.
Deficiénciando é sinonimo de
incapacidade — disse.

Para fazer a faculdade, Edu-
ardo conta que teve o apoio de
colegas de turma, professores
e da mae, Regina. Ha 13 anos,
ela fundou a Associacdo Pau-
lista de Mucopolissacaridoses
e Doencas Raras (AMPS), que
organizou a exposi¢cao no
Senado. Seu primeiro filho
morreu aos 6 anos com MPS, e
um médico alertou para o risco
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Ao lado da foto do filho, Regina lembra a trejetoria da associacdo que fundou

de uma nova gravidez. Mas ela
ja estava gravida de Eduardo.
— Quando Eduardo tinha 2
anos, um médico confirmou
que ele tinha MPS e disse que
ele estava condenado a morte
na primeira infancia. Mas ele
foi brigando e vivendo. Desco-
brimos um medicamento ex-
perimental nos Estados Unidos
em 2003 e participamos da
pesquisa. J4 estava cego, surdo
e com mobilidade reduzida.

Mas muita coisa reverteu.

A atriz Cldudia Rodrigues,
famosa pelo seriado A Diarista,
da Rede Globo, também par-
ticipou da exposicdo. Ela tem
esclerose multipla, diagnos-
ticada desde 2000, e precisou
interromper as gravacoesnaTV,
em 2009, porque teve um surto.

— A Globo achou melhor
parar. Por mim, eu continuava.
Tomeiamedicacao e tudo estd
sob controle. Depois que tive
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alta, fiz teatro e gravei para o
Zorra Total — disse a atriz.

Foitambém em 2000, com 18
anos, que Ana Paula Verissimo
Florezi teve sua primeira crise de
esclerose sistémica. Mas o diag-
nostico so foi obtido sete anos
depois. Nessa doenca sem cura,
o sistema imunoldgico ataca os
tecidos do préprio organismo.
A mae, Ana Verissimo, contou a
histdria ao lado da foto da filha
na exposicao.

— Os médicos fizeram trata-
mento como se fosse lipus e
outras doencgas. Enquanto isso,
aesclerose sistémica avancava.
Muitas vezes a familia acaba
sabendo mais do que o pro-
fissional de saude, que chega
a dizer: “Eu ouvi vagamente
sobre isso na faculdade” Os
exames sdo de alto custo e as
medicacdes sdo extremamente
caras. Minha filha ndo pode
fazer esforco fisico — explica.

Ana espera que eventos como
o0 semindrio e a exposicao aju-
dem a divulgar as doencas raras
para que o conhecimento mais
amplo permita tratamento ou
reabilitacdo a tempo.

Jane de Aratjo/Agéncia Senado

exames fisicos e psicolédgicos e
elaboracéo das hipéteses diag-
nosticadas). Doentes, familias
e associagc0es comemoram a
portaria, mas fazem ressalvas.
— A gente nio tinha nada,
agora tem essa portaria. E um
avanco muito importante, mas
apenas o primeiro passo. Precisa
ser implementada e melhorada
— afirmou Rogério Lima, dire-
tor da Associacdo MariaVitoria
(Amavi), entidade que apoiou o

deputado federal Romario (PSB-
RJ) narealizacdao do semindrio.

Pai de Maria Vitéria, que tem
8 anos de idade e em 2010 foi
diagnosticada com neurofibro-
matose, Rogério fundou a Amavi
um ano depois. Ele afirma que
o principal objetivo é lidar com
o cuidado e acredita que a falta
de informacao € pior que a falta
de tratamento. Os remédios, diz
ele, sdo apenas parte do cuidado,
que deve ser o foco principal,

Jane de AraGjo/Agéncia Senado

Exames laboratoriais de diagnostico serdo oferecidos pelo SUS, segundo novas normas

como acontece para 0s porta-
dores da sindrome de Down.
A critica mais forte a Portaria
199 refere-se a parte sobre acon-
selhamento genético, ja que o
texto define essa atividade como
privativa do médico geneticista.
No semindrio, a deputada Mara
Gabrilli (PSDB-SP) anunciou
que naquele dia estava proto-
colando um projeto de decreto
legislativo para sustar os efeitos
dessa parte do documento. Ela
adverte que existem apenas 160
meédicos geneticistas no Brasil,
enquanto seriam excluidos cen-
tenas de profissionais de satide
(bidlogos, biomédicos etc) que
muitas vezes ja vinham fazendo
aconselhamento genético ha
décadas. Mara, assim como
boa parte dos pacientes e suas
familias, reivindica que a porta-
ria amplie o quadro profissional.

O coordenador de Média e
Alta Complexidade do Minis-
tério da Saude, José Eduardo
Fogolin, representou o ministro
Arthur Chioro no seminario
e disse que havera encontros
com o0s gestores municipais e
estaduais para explicar a nova
politica. O ministro da Previ-
déncia e senador licenciado
Garibaldi Alves Filho (PMDB-
RN) também participou do
evento. Eles assistiram a core-
ografia de Karolina Cordeiro e
do filho dela Pedro, 7 anos, com
diagnéstico de Sindrome de
Aicardi-Goutieres. Tetraplégico,
o menino nao fala, mas abre
sorrisos capazes de serem vistos
por todos em um grande audi-
tério quando a mae danca com
ele ao som de Como é Grande o
Meu Amor por Vocé, como fez
no semindrio.

Projetos tentam melhorar a qualidade de vida

A portaria do Ministério da
Saude, obtida sob pressdo de
pacientes e familias que con-
seguiram um grupo de trabalho
para participar da elaboracéo
do documento, acabou sendo
publicada antes que virassem
leis véarios projetos que trami-
tam no Senado e na Camara
com a inten¢do de melhorar a
qualidade de vida de quem sofre
com doencas raras. Em alguns
casos, as propostas coincidem

com a portaria. Em outros,
complementam-na. Romadrio
lamenta que a tramitagdo no
Congresso nao seja mais rapida.
— Eumesmo tenho um proje-
to,0PL4.411/2012, que elimina
a burocracia de importacao
de mercadorias para pesquisa
cientifica e tecnolégica, o que
contribuiria para o tratamento
de doencas raras no Brasil.
Dois projetos de senadores
propoem justamente a criacao

de uma politica nacional para
pessoas com doengas raras, que
foi implementada pela portaria.
Um deles — o PLS 711/2011, de
Suplicy — esta na Comissao de
Assuntos Sociais (CAS). O outro,
0PLS530/2013, de Vital do Régo
(PMDB-PB), tramita na Comissao
de Assuntos Economicos (CAE).

— A Portaria 199 em grande
parte atende ao que eu propus.
Estamos vendo um avanco sig-
nificativo — disse Suplicy.

Suplicy também é autor de
duas propostas ja aprovadas
pelo Senado, que estdo na Ca-
mara: o PL6.566/2013, que cria
o Fundo Nacional de Pesquisa
para Doencas Raras e Negli-
genciadas, e o PLS 159/2011,
que institui o Dia Nacional das
Doencas Raras no dltimo dia
de fevereiro.

Também ja estd na Camara
projeto (PL 3.086/2012) de Ana
Amélia que acaba com a carén-
cia para o auxilio-doenca e para
aaposentadoria por invalidez de
quem sofre com esclerose lateral
amiotroéfica e com hepatopatia
grave. Proposta semelhante
(PLS 319/2013), de Paulo Paim

(PT-RS), esta sendo examina-
da na CAS e prevé isencao de
caréncia para portadores de
doencas incapacitantes como as
reumadticas, neuromusculares e
osteoarticulares cronicas.

— Os portadores dessas do-
encas ndo podem esperar para
receber — alegou a senadora.

Politica Nacional de
Atencdo Integral as Pessoas
com Doencas Raras
http://bit.ly/Portarial99

Livro gratis Doencas Raras
de AaZ naApple Store
http://bit.ly/AppleDoencasRaras

Associacao Paulista de
Mucopolissacaridoses
e Doengas Raras
www.apmps.org.br

Associacao MariaVitoria
WWW.amavi.org

Video com trecho da coreografia
de Karolina Cordeiro e o filho
Pedro, 7 anos, no seminario
http://bit.ly/VideoCoreografia

Veja esta e outras edicdes
do Especial Cidadania

L emwww.senado.leg. g
br/especialcidadania

Blog UNIPAR

Procedimentos no SUS

0 Anexo 3 da Portaria 199 lista 20 procedimentos — sendo 15 exames de genética —
para diagndstico de doengas raras, relacionando a especialidade do profissional de saude

» Avaliagao clinica para diagndstico de doengas raras (anomalias congénitas ou
de manifestacao tardia): consiste na avaliacao clinica por médico especialista e
investigacao laboratorial referente ao eixo de doencas raras genéticas que cursam
com anomalias congénitas ou de manifestacdes tardias.

D Avaliagao clinica para diagndstico de doencas raras (deficiéncia intelectual):
consiste na avaliagao clinica por médico especialista e investigacao laboratorial
referente ao eixo de doengas raras genéticas que cursam com deficiéncia intelectual.

» Avaliacao clinica para diagnostico de doencas raras (erros inatos do meta-
bolismo): consiste na avaliagdo clinica por médico especialista e investigacao
laboratorial referente ao eixo de doengas raras genéticas que cursam com erros
inatos do metabolismo.

» Aconselhamento genético: procedimento realizado por médico geneticista que
inclui o estabelecimento do diagndstico especifico, a transmissdo das informacoes
relativas a etiologia, a evolugdo, ao progndstico, ao risco de recorréncia, as estraté-
gias de tratamento e prevengao, além de recomendagdes para acompanhamento
e elaboragao de relatdrio final a ser entregue ao consulente.

» Focalizacao isoelétrica da transferrina: consiste em teste, pelo método de
isoeletrofocalizagdo, para deteccao de todos os subtipos de defeitos congénitos da
glicosilagao tipo 1. 0 agravo é decorrente da deficiéncia, ou auséncia, de carhoi-
dratos, secundaria a secrecao de glicoproteinas, especialmente transferrina sérica,
devido a atividade enzimatica anormal da fosfomanomutase. Exame de genética.

» Anélise de DNA pela técnica de Southern Blot: consiste na extracdo de DNA,
digestao com enzimas de restricao especificas, separacao dos fragmentos em gel
de agarose, transferéncia para membrana sequida de hibridagao com uma ou mais
sondas especificas, para deteccdo de uma determinada sequéncia e seu tamanho,
ou determinagdo de sua auséncia. Exame de genética

» Analise de DNA por MLPA: consiste na extracao de DNA, sequida da hibridizacao
do DNA gendmico a uma mistura de sondas especificas para cada uma de diversas
regioes estudadas simultaneamente, com amplificagdo dos produtos de ligagdo
pela técnica de reacao em cadeia de plimerase, utilizando um par de primers uni-
versal. A visualizacao dessas amplificacoes pode ser feita por eletroforese capilar
eaandlise por programas especificos de genotipagem. A técnica permite detectar
delegdes e duplicacbes de genes. Exame de genética

P Identificacdo de mutacao/rearranjos por PCR, PCR sensivel a metilagao, qPCR
e gPCR sensivel a metilacao: consiste na extracdo de DNA, sequida da amplifica-
¢do da sequéncia de DNA de interesse por primers especificos, através da acao da
enzima DNA polimerase, com visualizagdo em gel apds eletroforese (PCR cldssico),
ou diretamente pela dinamica da reacao de PCR (QPCR), podendo ser antecedida
por tratamentos prévios que permitam verificagdo do estado de metilagao (PCR
sensivel a metilacdo e QPCR sensivel a metilacdo). Exame de genética

» 0 FISH em metéfase ou nicleo interfasico, por doenca: técnica usada para
verificara presenca ou auséncia, o niimero de cpias e a localizagdo cromossomica
de uma sequéncia de DNA especifica tanto nos cromossomos em metéfase quanto
nas células em interfase. Exame de genética

» Identificacao de alteracio cromossomica submicroscopica por Array-CGH:
consiste na extracao de DNA, sequida da hibridacdo gendmica comparativa com
milhares de sequéncias de DNA arranjadas em uma base (array) para deteccdo de
variacao no ndmero de cdpias de sequéncias de DNA (perdas ou ganhos de material
cromossomico). Exame de genética

» Identificacdo de mutacao por sequenciamento por amplicon até 500 pares de
bases: extracao de DNA seguido do sequenciamento bidirecional pelo método de
Sanger de uma sequéncia de até 500 pares de bases. 0 método identifica mutagdes
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pontuais, delecdes e duplicacbes de bases. Exame de genética

» Identificacao de glicosaminoglicanos urindrios por cromatografia em camada
delgada, eletroforese e dosagem quantitativa: deteccao de glicosaminoglicanos
na urina de pacientes suspeitos de mucopolissacaridoses, erro inato do metabolis-
mo, qualitativamente através de cromatografia de camada delgada, eletroforese
ou quantitativamente, através de espectrofotometria. Exame de genética

» Identificacdo de oligossacarideos e sialossacarideos por cromatografia (cama-
da delgada): separacao de oligossacarideos e sialossacarideos em cromatografia
de camada delgada, com identificagdo de suas bandas para diagndstico de erros
inatos do metabolismo que acumulam esses metabélitos. Exame de genética

» Dosagem quantitativa de carnitina, perfil de acilcarnitinas: identificacdo e
quantificado, através da espectrometria de massa, de carnitina e acilcarnitinas em
sangue para auxilio diagndstico em acidemias organicas, defeitos de beta-oxidacao
de dcidos graxos e doencas do metabolismo energético. Exame de genética

» Dosagem quantitativa de aminodcidos: consiste na identificagdo e quantifi-
cagdo dos aminodcidos em sangue ou urina, através de cromatografia gasosa,
cromatografia liquida de alta performance (HPLC) ou espectrometria de massa
para diagndstico de aminoacidopatias. Exame de genética

» Dosagem quantitativa de dcidos organicos: consiste na identificacao e quanti-
ficagao de dcidos organicos, por cromatografia gasosa acoplada a espectrometria
de massa, para auxilio diagndstico em acidemias organicas. Exame de genética

» Ensaios enzimaticos no plasma e leucdcitos para diagndstico de erros inatos do
metabolismo: consiste de andlise bioquimica realizada em coleta em sangue total
para medida da atividade enzimética em plasma, leucdcitos ou tecido (fibroblasto,
tecido hepatico, medula dssea etc.) A ser cultivado em meios especificos para o
seu crescimento. As técnicas utilizadas sao geralmente bioquimicas, fluorimétricas,
espectrofotométricas, colorimétricas e outras técnicas usualmente utilizadas em
andlises bioquimicas usuais. Exame de genética

» Ensaios enzimaticos em eritrdcitos para diagndstico de erros inatos do
metabolismo: consiste de andlise bioquimica realizada em coleta em sangue
total, separando-se os eritrdcitos. A técnica utilizada é, geralmente, fluorimétrica,
podendo ainda ser espectrofotométrica ou colorimétrica. Auxilia no diagnéstico de
galactosemia, podendo-se dosar tanto a galactose-1-fosfato, quanto a galactose
total, além de fazer o ensaio bioquimico para anélise da atividade enzimdtica da
galactose-1-fosfato uridil transferase. Exame de genética

» Ensaios enzimaticos em tecido cultivado para diagndstico de erros inatos do
metabolismo: andlise bioquimica em tecido cultivado, preferencialmente fibro-
blasto, coletado através de uma bidpsia de pele e cultivado em meios especificos
para o seu crescimento. As técnicas utilizadas sao geralmente fluorimétricas, espec-
trofotométricas ou outras técnicas usualmente utilizadas em andlises bioquimicas
usuais. E uitil para o diagndstico de doencas lisossomicas. Exame de genética

» Identificacao de glicidios urinarios por cromatografia: consiste na anélise de
glicidios urindrios por cromatrografia (camada delgada).




