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NOTA TECNICA N2 5972-2024 - NAT-JUS/SP

1. Identificacdo do solicitante

1.1, soliciante: [
1.2. Processo n2: 5018917-53.2024.4.03.6100

1.3. Data da Solicitacdo: 17/09/2024

1.4. Data da Resposta:20.09.2024

2. Paciente

2.1. Data de Nascimento/Idade: 18/12/2022

2.2 Sexo:

2.3. Cidade/UF:

2.4. Histdrico da doenca: - hipdteses de G23 - Outras doencas degenerativas dos ganglios
da base, G24.8 - Outras distonias ou R62 - Retardo do desenvolvimento fisiolégico normal.
Apresenta quadro de distonia intermitente MMSS e MMII principalmente MIE e discreta
plasticidade MIE,

3. Quesitos formulados pelo(a) Magistrado(a)

4. Descricdo da Tecnologia

4.1. Tipo da tecnologia: PROCEDIMENTO - SEQUENCIAMENTO COMPLETO DO EXOMA
COM ANALISE DE DNA MITOCONDRIAL

4.4. O produto/procedimento/medicamento esta disponivel no SUS:

R: Esta disponivel no SUS para diagndstico das doencas com deficiéncia intelectual:
Portaria n2 18/SCTIE/MS, de 27 de mar¢o de 2019, que torna publica a decisdo de
incorporar o sequenciamento completo do exoma para investigacao etioldgica de
deficiéncia intelectual de causa indeterminada no ambito do Sistema Unico de Saude - SUS
4.7. Recomendacdes da CONITEC:

Parecer favoravel da Conitec no PCDT deficiéncias intelectuais.

N3o ha recomendacao da Conitec para exame de exoma em quadros de distonias.

5. Discussao e Conclusao
5.1. Evidéncias sobre a eficacia e seguranca da tecnologia:

https://www.gov.br/ans/pt-br/arquivos/acesso-a-informacao/participacao-da-
sociedade/consultas-publicas/cp61/dut/cp_61_110.pdf

O exoma humano inclui todas as sequéncias de DNA nuclear codificadoras,
proximadamente 180.000 exons que sdo transcritos em RNA maduro. (Observe que o DNA
mitocondrial nao esta incluido no exoma.) Compreendendo apenas 1%-2% do genoma
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humano, o exoma, no entanto, contém a maioria das variantes causadoras de doencas
atualmente reconhecidas. O sequenciamento do exoma é um teste de laboratério
projetado para identificar e analisar a sequéncia de todos os genes nucleares codificadores
de proteinas no genoma. Aproximadamente 95% do exoma pode ser sequenciado com as
técnicas atualmente disponiveis. A utilidade diagndstica do sequenciamento do exoma tem
sido consistentemente de 20%-30% (ou seja, um diagndstico é identificado em 20%-30%
dos individuos que ndo foram diagnosticados anteriormente, mas tinham caracteristicas
sugestivas de uma condicdo genética) [Gahl et al 2012, Lazaridis et al 2016].

N3o hda estudos e publicacdes que indiguem exame exoma em doencas com distonias.
Embora haja evidéncia de ajuda em tratamento e aconselhamento familiar se o diagndstico
for determinado.

5.2. Beneficio/efeito/resultado esperado da tecnologia:

Os exames de sequenciamento de exoma pode esclarecer alteracdes de gens e ajudar a
entender as vias envolvidas na patogenicidade dessas doengas tendo como base a
estrutura genética e seu funcionamento, e esse entendimento pode ajudar o
desenvolvimento de tratamentos especificos com vista a regulacao dessas vias. E baseando
um aconselhamento genético para o paciente e familia.

5.3. Parecer
() Favoravel
( x ) Desfavoravel

5.4. Conclusao Justificada:

Trata-se de uma crianga com 2 anos de idade sem diagndstico definido e com hipdteses:
hipéteses de G23 - Outras doencas degenerativas dos ganglios da base, G24.8 - Outras
distonias ou R62 - Retardo do desenvolvimento fisioldgico normal.

Apresenta quadro de distonia intermitente MMSS e MMII principalmente MIE e discreta
plasticidade MIE. O relatério médico encaminhado informa quadro clinico com distonias,
sem diagndstico definido pelos exames realizados e solicita exima para defini¢cao de quadro
genético.

Distonias sdao contracdes musculares involuntarias, que podem ser sustentadas ou
intermitentes. As distonias podem resultar em posturas e movimentos anormais ou ambos;
0s movimentos podem se assemelhar a tremores, podem ser primarias ou secundarias e
podem ser generalizadas, focais ou segmentares. O diagnostico é clinico.

Ha uma forma hereditaria: tem origem genética comprovada (antigamente conhecida
como primadria) e inclui doengas autossémicas dominantes, autossOmicas recessivas
mitocondriais ou heranca ligada ao X.
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O quadro clinico ndo se encaixa nas determinacdes de obrigatoreidade de cobertura do
exame pelo plano de saude definido pela ANS.

O exame solicitado pode auxiliar no diagndstico da sindrome da crianca, mas ndo esta
prevista dos estudos encontrados, nao tem indicacao determinada pela Conitec, ou pela
ANS.

assim, consideramos desfavoravelmente a solicitagao.

Justifica-se a alegacdo de urgéncia, conforme definicao de urgéncia e emergéncia do CFM?
() SIM, com potencial risco de vida

() SIM, com risco de lesdo de érgao ou comprometimento de fungao

( x ) NAO

5.5. Referéncias bibliograficas:
https://www.gov.br/ans/pt-br/arquivos/acesso-a-informacao/participacao-da-
sociedade/consultas-publicas/cp61/dut/cp_61_110.pdf

Resolu¢do Normativa n2 XXX/2018 ANEXO Il - DIRETRIZES DE UTILIZACAO PARA
COBERTURA DE PROCEDIMENTOS NA SAUDE SUPLEMENTA
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https://www.gov.br/conitec/pt-
br/midias/consultas/relatorios/2018/sociedade/resoc117_exoma_deficiencia_intelectual.
pdf

5.6. Outras Informacgoes:

ConsideragGes NAT-Jus/SP: A autoria do presente documento ndo é divulgada por motivo
de preservacao do sigilo.

Equipe NAT-Jus/SP

6. 5. Outras Informacdes — conceitos gerais

ANS - Agéncia Nacional de Saude Suplementar

A ANS é a agéncia reguladora do setor de planos de saude do Brasil. Tem por finalidade
institucional promover a defesa do interesse publico na assisténcia suplementar a saude,
regulando as operadoras setoriais, contribuindo para o desenvolvimento das ac¢des de
saude no pais.

ANVISA - Agéncia Nacional de Vigilancia Sanitaria

A ANVISA é uma agéncia reguladora vinculada ao Ministério da Saude e sua finalidade é
fiscalizar a producdo e consumo de produtos submetidos a vigilancia sanitaria como
medicamentos, agrotéxicos e cosméticos. A agéncia também é responsavel pelo controle
sanitario de portos, aeroportos e fronteiras.

CONITEC — Comissdo Nacional de Incorporagdo de Tecnologias no Sistema Unico de Satde.
A CONITEC é um drgdo colegiado de carater permanente do Ministério da Saude, que tem
como funcdo essencial assessorar na definicio das tecnologias do SUS. E responsavel pela
avaliacdo de evidéncias cientificas sobre a avaliagao econdmica, custo-efetividade, eficacia,
a acuracia, e a seguranca do medicamento, produto ou procedimento, e avaliacdo
econdmica: custo-efetividade.
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