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GUIA DE ATENCAO AS DOENCAS RARAS

ATENCAO AO INDIVIDUO PORTADOR DE DOENCAS RARAS

Porto Alegre, 10 de Maio de 2022
Atualizada em 06 de dezembro de 2024.

ASSUNTO:

Recomendacdes da Secretaria Estadual da Satde (SES/RS) aos municipios para
organizacdo, qualificacdo e fortalecimento do cuidado as doencgas raras (DR) na rede de

atencdo a saude do estado do Rio Grande do Sul.
CONSIDERANDO:

- A'Lein°8.080, de 19 de setembro de 1990, que dispbe sobre as condi¢des para a
promocao, protecao e recuperacdo da saude, a organizacgdo e o funcionamento dos

servigos correspondentes e da outras providéncias;

- A Lein®8.142, de 28 de dezembro de 1990, que dispde sobre a participagdo da
comunidade na gestao do Sistema Unico de Saude (SUS) e sobre as transferéncias
intergovernamentais de recursos financeiros na area da saude;

- A Portaria n® 822, de 06 de junho de 2001, que institui, no &mbito do Sistema
Unico de Saude, o Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN);

- APortarian®2.829, de 14 de dezembro de 2012, que inclui a Fase IV no Programa
Nacional de Triagem Neonatal (PNTN), instituido pela Portaria n® 822/GM/MS,
de 6 de junho de 2001;

- A Portaria n°® 1.554, de 30 junho de 2013, que dispde sobre as regras de
financiamento e execucdo do Componente Especializado da Assisténcia

Farmacéutica no ambito do Sistema Unico de Saude (SUS);

- A Portaria de Consolidagdo n° 02/2017, art. 7°, IX (Origem: PRT MS/GM
81/2009) e X (origem: PRT MS/GM 199/2014);

- A Lei n° 15.353, de 30 de outubro de 2019, que Institui a Politica Estadual de
Atencéo, Diagnostico e Tratamento as Pessoas com Doencas Raras;

- ALein®15.470, de 26 de marco de 2020, que dispOe sobre a ampliacéo do teste
de triagem neonatal para todas as criangas nascidas nos hospitais e atendidas nos
demais estabelecimentos de atencdo a saude da rede publica no Estado do Rio

Grande do Sul e da outras providéncias;



1. INTRODUCAO

As doencgas raras sdo classificadas em dois grupos: as de origem genética e as de
origem nao genética, sendo que oitenta por cento (80%) delas decorrem de fatores
genéticos. As demais advém de causas ambientais, infecciosas, imunoldgicas, dentre
outras (BRASIL, 2014).

As Diretrizes para Atencdo Integral as Pessoas com Doengas Raras no Sistema
Unico de Satde (SUS), constantes na Portaria de Consolidagdo n°02/2017 (origem
GM/MS n° 199/2014), objetivam organizar a atengdo e reduzir o sofrimento e 6nus
emocional de pacientes e familiares. Consideradas doencas com ampla variedade de sinais
e sintomas, afetam 1,3 pessoas a cada 2.000 individuos, sendo geralmente crénicas,
progressivas e até incapacitantes, afetando a qualidade de vida das pessoas e de sua rede
familiar (BRASIL, 2014).

Segundo Rosaneli (2021), os itinerarios terapéuticos do diagnostico de doencas
raras até os tratamentos possiveis sdo por vezes paliativos e demandam um corpoclinico
especializado e complexo. Algumas doencas, por suas complexidades, sdo casos raros no

mundo, enquanto outras sdo mais frequentes em um mesmo pais.

A rede de atencdo a saude (RAS) deve estar organizada para garantir o fluxo de
assisténcia ao usuario de forma coordenada em todos os niveis, desde a prevencdo até a
reabilitacdo, sendo que a Atencdo Basica desempenha um papel fundamental prestando
orientacbes, encaminhando a atencdo especializada e dando seguimento ao

aconselhamento genético, quando couber.

2. OBJETIVO

Qualificar e organizar a Atengdo Primaria a Saude (APS) como ordenadora do
cuidado ao individuo com doencas raras, sendo a porta de entrada dos usuarios do SUS,
definindoas diretrizes do cuidado, dando suporte para tomada de decisdo nas Unidades
Basicas de Saude (UBS), equipes de Saude da Familia (eSF), profissionais e gestores
envolvidos, de forma a fortalecer e qualificar o cuidado as doencas raras; além disso, o
respectivo guia define os fluxos de referéncia e contrarreferéncia com os demaisniveis de
atencdo. Por fim, o documento tem como objetivo demonstrar as formas de financiamento

em todos 0s niveis de atencao.



3. JUSTIFICATIVA

A construcdo deste documento se deu a partir da necessidade de estruturacéo e
organizacdo de uma rede estadual de atengdo as doencas raras, no sentido de orientar 0s
gestores e as equipes multiprofissionais sobre o cuidado integral as pessoas sob o risco
ou com diagndstico de doengas raras a partir da APS, trazendo um olhar sistémico e

perpassando todos dos niveis de atencéo.

4. ATRIBUICOES ESPECIFICAS DA ATENCAO PRIMARIA A SAUDE

Os profissionais das equipes de APS (eSF, eAP, eMulti, eSB, eCR) devem atuar
prestando orientacdes e prevenindo as doencas raras, em especial, anomalias congénitas,
deficiéncia intelectual, erros inatos do metabolismo e as doencas raras ndao genéticas. O
reconhecimento dos sinais e sintomas destas doencas é fundamental para o devido

rastreamento e diagndstico oportuno.

Analisar a histdria familiar a partir de anamnese, alem do exame fisico cuidadoso
devem guiar as consultas na APS, considerando as orientagdes relativas a hereditariedade
nos casos das doencas genéticas (BRASIL, 2014). Sdo competéncias da APS, responsavel

pela coordenacdo do cuidado e atencdo continua da populacdo (BRASIL 2014):

| - realizar ac6es de promocao da saude com foco nos fatores de protecao relativos

as doencas raras;

Il - desenvolver acdes voltadas aos usuarios com doencas raras, na perspectiva

de reduzir os danos relacionados a essas doengas no seu territorio;

Il - avaliar a vulnerabilidade e a capacidade de autocuidado das pessoas com
doencas raras e realizar atividades educativas, conforme necessidade identificada,

ampliando a autonomia dos usuérios e de seus familiares;

IV - implementar acGes de diagndstico precoce, por meio da identificacdo de
sinais e de sintomas, e seguimento das pessoas com resultados alterados, de acordo com

as diretrizes técnicas vigentes, respeitando-se o que compete a este nivel de atencéo;

V - encaminhar oportunamente a pessoa com suspeita de doenca rara para

confirmacéo diagnostica;



VI - coordenar e manter o vinculo e cuidado das pessoas com doencas raras,

quando referenciados para outros pontos da RAS;

VII - registrar as informacOes referentes as doencas raras nos sistemas de

informacdo vigentes, quando couber;

VIII - realizar o cuidado domiciliar as pessoas com doencas raras, de forma
integrada com as equipes de atengdo domiciliar, com 0s servigos de atencédo especializada,
com servicgos de referéncia e com as equipes do programa da Primeira Infancia Melhor

(PIM) nos municipios com a politica implantada.

4.1 Acdes da Atencdo Priméria a Saude na Rede de Cuidados
4.1.1 Mapeamento das pessoas com doencas raras no territorio

E importante que as equipes de satde tenham conhecimento do nimero de pessoas
com doengas raras vivendo em seu territorio de abrangéncia, assim como 0s servicos de
atencdo especializada ou de reabilitacdo de referéncia. Também devem conhecer as
condicdes de vida: avaliar vulnerabilidade e capacidade de autocuidado das pessoas com
doencas raras, convivio familiar, caracteristicas da moradia, atividades de vida diéria,
grau de dependéncia, utilizacdo ou necessidade do uso de OPME (Grteses, proteses e
materiais especiais), aspectos referentes a saide mental do usuario e da familia, entre
outros. Como ferramenta para identificacdo das pessoas com doencas raras no territorio é
importante que seja realizado o cadastro a partir do preenchimento da ficha de cadastro

individual do PEC e-SUS ou prontuério equivalente.

4.1.2 Promocgéo da identificagdo precoce das Doengas Raras, por meio da

qualificacdo do atendimento pré-concepcional e pré-natal

A realizagdo do pré-natal representa um papel fundamental em termos de
prevencéo e/ou deteccao precoce de doengas, tanto maternas como fetais, permitindo um
desenvolvimento saudavel do bebé e reduzindo os riscos para a gestante. Idealmente, as
orientac6es devem ser fornecidas no periodo pré-concepcional, uma vez que o embrido ja
se encontra em desenvolvimento quando a mulher apresenta atraso menstrual. O inicio da
suplementacdo de acido folico, a verificacdo da condicdo vacinal relativa a rubéola, e a
presenca de fatores de risco para doengas genéticas no feto (como idade materna

avancada), por exemplo, devem ser realizadas no periodo concepcional.

Entre as acOes realizadas durante o pré-natal para a prevencao e identificacéo

precoce das doencas raras, podemos destacar: monitorizacdo da suplementacao de &cido



folico (a suplementacdo desta vitamina deve iniciar no periodo pré-concepcional e ser
mantida até o final do primeiro trimestre); aconselhar sobre o estilo de vida, incluindo
suspensdo do fumo, do uso de drogas e do consumo de alcool; oferecer a realizacdo
imediata dos testes rapidos disponiveis; orientar sobre hébitos alimentares; prevencao
da toxoplasmose e das doengas transmitidas pelo Aedes aegypti e sobre imunizacgdes que
podem ser recomendadas na gestacdo; identificar a presenca de histéria prévia de
hipertensdo arterial sistémica (HAS), cardiopatias, diabetes, infeccbes sexualmente
transmissiveis (IST) e doengas psiquiatricas; identificar o uso de medicacles e, se
necessario, suspendé-las ou substitui-las por outras melhor estudadas quanto a seguranca
a saude da mée e do bebé (BRASIL, 2011; BRASIL, 2013); e orientar sobre aimportancia
de realizacdo do teste de triagem neonatal no recém-nascido, incluindo explicacdes sobre
a época adequada para a sua realizacao, doencas triadas e necessidadede recebimento do

laudo final do exame para anexar na Caderneta da Crianca.

A busca ativa da gestante é uma estratégia fundamental de atribuicdo comum aos
profissionais da APS. Os agentes comunitarios de saide (ACS) devem realizar visitas
domiciliares mensais as gestantes. Nos municipios com a politica Primeira Infancia
Melhor (PIM) implantada, as equipes devem contribuir nessa busca ativa. Além disso, o
acompanhamento conjunto das equipes PIM e APS pode estar indicado, prioritariamente,
para adolescentes gestantes em vulnerabilidade social e gestantes de alto risco.

4.1.3 Promocéo da identificagdo precoce das Doencas Raras, por meio da

qualificacdo da aten¢do a Saude da Crianca

O acesso da dupla méae-bebé a APS ja na primeira semana de vida do recém-
nascido (RN) é uma oportunidade de promogéo de saude e prevencao de agravos para a
crianga e para a mée, assim como viabiliza a identificagdo de sinais de alerta quanto a
salde integral do bebé. Para isso, torna-se fundamental a implantacdo da estratégia do
5° dia de Saude Integral que contempla um conjunto de ac¢6es de salide essenciais a serem
ofertadas para a mde e o bebé pela APS. Nesse primeiro contato ap6sa alta da
maternidade, recomenda-se que varios cuidados importantes sejam oferecidos para
ambos, tais como: consulta de pds-parto para a mulher, com verificacdo da Caderneta da
Gestante, orientacdes sobre o planejamento familiar, vacinagéo infantil, apoio e incentivo
ao aleitamento materno, vigilancia do crescimento e desenvolvimento infantil,

agendamento da proxima consulta do bebé, realizacdo dos testes de triagem



neonatal, orientacfes quanto aos primeiros cuidados com o recém-nascido e consulta do

bebé& com verificacdo dos registros da Caderneta da Crianga (BRASIL, 2018).

Os testes de triagem neonatal tém como objetivo identificar precocemente doencas
e /ou deficiéncias em tempo oportuno, visando garantir o acompanhamento, intervencao
e reabilitagdo, quando necessario, com a maior brevidade possivel. Astriagens séo
compostas pelo Teste do Pezinho, os Testes do Olhinho, Coragdozinho e o Teste da
Orelhinha (TAN) (BRASIL, 2018). Destes, o Teste do Olhinho e do Cora¢dozinho devem
ser feitos antes da alta hospitalar, o Teste do Pezinho deve ser realizado na UBS do 3° ao
5° dia de vida e o Teste da Orelhinha até o primeiro més de vida dos neonatos, ou até o
terceiro més de vida dos lactentes (idade corrigida), considerando os prematuros e aqueles
com longos periodos de internacdo. Em bebés internados durante a primeira semana de

vida, os Testes de Triagem Neonatal devem serrealizados em ambiente hospitalar.

Com o propo6sito de promover o diagndstico precoce de possiveis agravos,
preconiza-se através de politicas publicas, a garantia da atencdo integral a salde das
criangas. Para isso, torna-se essencial também a utilizacdo da Caderneta da Crianca, que
¢ um instrumento fundamental para acompanhamento e vigilancia do crescimento e
desenvolvimento infantil. Possui orientacfes e registros quanto aos primeiros cuidados
com o recém-nascido, triagens neonatais, instrumento de vigilancia do desenvolvimento
infantil, aleitamento materno, nutri¢do, satde auditiva, visual e bucal, peso, comprimento
e vacinacao. Os adequados registros na Caderneta dos testes de Triagem Neonatal, assim
como das demais acg0es, facilitam o seguimento da crianga portadorade uma condicao

rara.

Portanto, as familias devem ser orientadas quanto a importancia de comparecer a
UBS para as a¢des do 1° més de vida (Vacinagéo e Triagem Neonatal) e para as consultas
de rotina recomendadas pelo Ministério da Salde (1% semana, 1°, 2°, 4°, 6°, 9°, 12°, 18°¢
24° més de vida). A partir de 2 anos de idade, as consultas de rotina devem seranuais.
Cabe destacar que as criangas que necessitam de mais atengdo devem ser acompanhadas
com maior frequéncia (BRASIL, 2019).

A organizagdo da atencdo & Salde da Crianca, a partir da APS favorece a
longitudinalidade do cuidado na inféncia, assim como a identificagcdo de sinais de alerta
guanto aos atrasos no desenvolvimento neuropsicomotor. Por isso, foi instituida a Politica

Nacional de Atencdo Integral a Saude da Crianca (PNAISC), que no eixo VI
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trata da Saude da Crianca com Deficiéncia, permitindo que a crianga seja encaminhada
com maior agilidade possivel para atencdo especializada, visando o cuidado integral de
forma articulada com a APS (BRASIL, 2018).

Nos municipios com o PIM implantado, as equipes devem estar integradas aessa
estratégia, potencializando a atuacdo da APS na identificagdo de gestantes adolescentes,
gestacdo de risco, sinais de alerta de alteracdes no desenvolvimento infantil e no
acompanhamento do desenvolvimento de criancas com deficiéncia atraves de visitas

semanais.

Considerando a Emergéncia de Saude Publica de Importancia Nacional (ESPIN),
foi organizada uma Rede de Atencdo onde busca-se diagnosticar, classificar, reabilitar e
acompanhar tanto na AB, quanto na Atencdo Especializada, 0s casos com suspeita de
microcefalia e/ou alteragcdes do Sistema Nervoso Central (SNC), causados pelas infec¢fes
congénitas do grupo STORCH + Zika. Para tanto, em 2016 foi construido um documento

norteador conjunto entre Vigilancia e Assisténcia:_Atencdo a Saude na Vigilancia e

Assisténcia da Microcefalia e/ou Alteracdes do Sistema Nervoso Central (SNC),
atualizado em 2018 e revisado no ano de 2020 (RIO GRANDE DO SUL, 2020).

4.1.4 Triagem Neonatal Bioldgica

A triagem neonatal bioldgica, conhecida popularmente como “Teste do Pezinho”
(TP), € um conjunto de acbes preventivas, responsavel por identificar precocemente
individuos com doengas metabdlicas, genéticas, enzimaticas e endocrinoldgicas, para que
estes possam ser tratados em tempo oportuno, evitando sequelas e até mesmo a morte.
Além disso, garante o gerenciamento dos casos positivos por meio de monitoramento e

acompanhamento da crianca durante o processo de tratamento (BRASIL, 2016).

A triagem neonatal biologica é realizada pelo Servigo de Referéncia em Triagem
Neonatal do RS (SRTN/RS), que funciona no Hospital Materno Infantil Presidente
Vargas (HMIPV) em Porto Alegre. Este servigo é responsavel pela realizacdo datriagem
neonatal das doencas no ambito do SUS, preconizadas e orientadas pelo
ProgramaNacional de Triagem Neonatal (PNTN) do Ministério da Saude (MS). Para a
realizacdo do TP, se utiliza uma amostra de sangue seco coletada em papel filtro ainda na

primeira semana de vida pelas Unidades Basicas de Saude e maternidades de todo
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RS, e enviado ao SRTN regularmente, através dos Correios. O TP deve ser coletado entre
0 3° e 0 5° dia de vida do RN, devido as especificidades das doencas triadas, permitindo
o diagnostico precoce, melhorando a qualidade de vida e diminuindo a morbi-mortalidade
dos individuos afetados. Além da triagem, o SRTN é responsavel pela busca ativa dos
bebés com TP alterado e pela confirmagdo diagndstica, através de exames
complementares e consulta medica. Se confirmado o diagnoéstico, inicia-se o tratamento
e 0 acompanhamento dessa crianca, por uma equipe multidisciplinar, por toda a vida, se
necessario. Em situacfes especiais, 0 SRTN/RS promove a integracdo e troca com as
equipes locais, que sob orientacdo e matriciamento da referéncia podem agilizar etapas
diagndsticas e terapéuticas quando a agilidade for vital e benéfica a crianca. O fluxo da
triagem e confirmacao diagnostica devem acontecer idealmente até o 15° dia de vida do
RN, especialmente para as doencas como Hipotireoidismo Congénito e Hiperplasia
Adrenal Congénita, no intuito de evitar deficiéncia intelectual e Obito neonatal,

respectivamente.

Em relacdo as demais doencas triadas no TP, destaca-se que, na Fenilcetondria,
um erro inato do metabolismo, o periodo ideal para o inicio da dieta adequada deve
acontecer até o 10° dia de vida do RN, para evitar deficiéncia intelectual e paralisia
cerebral. Na Fibrose Cistica, uma doenca grave, o tratamento profilatico e reposicédo de
enzimas gastricas devem iniciar o quanto antes, para evitar infeccdes pulmonares de
repeticdo e melhorando a qualidade de vida dos pacientes. Nas Hemoglobinopatias, entre
elas a Anemia Falciforme, o inicio do tratamento com antibioticoterapia e prevencao de
anemias hemoliticas severas devem acontecer antes dos 2 meses de vida e o
acompanhamento permite a diminuicdo das suas complicagcdes. J& a Deficiéncia de
Biotinidase deve ser tratada 0 mais breve possivel para evitar convulsdes e atraso grave

no desenvolvimento neuropsicomotor.

O SRTN/RS - através da Portaria SES/RS n° 789 de dezembro de 2020 -também
acolhe as demandas de TP alterados realizados por laboratérios privados, a do
preenchimento de uma FICHA DE ENCAMINHAMENTO PARA SRTN de EXAMES
ALTERADOS REDE PRIVADA (anexo | da referida Portaria) destinada ao SRTN/RS,
por meio do enderego eletrénico definido (srtn@hmipv.prefpoa.com.br). A partir de
entdo, disponibiliza-se 0 mesmo fluxo oferecido ao RN com resultado do TP alterado
acompanhado pelo SUS, no SRTN/RS/HMIPV, para iniciar a confirmacédo diagnostica,

o0 tratamento oportuno e o acompanhamento permanente.
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415 Triagem Auditiva Neonatal (TAN) e acompanhamento e
monitoramento das criancas com Indicadores de Risco para Deficiéncia Auditiva
(IRDA)

A TAN ou Teste da Orelhinha deve ser realizada ainda na maternidade antes da
alta hospitalar ou no maximo até o 30° dia de vida em todos os RN, mesmo nos bebés sem
indicador de risco. Cabe destacar que a presenca ou auséncia de IRDA deve orientar as

condutas de diagnostico e acompanhamento das familias e criancas.

Nas situagdes em que a crianga “falha”, € necessaria a realizagdo do reteste, com
0 propdsito de descartar a possibilidade de perda auditiva ou encaminhar a crianca para
realizar o diagnostico, que deve ser realizado até os trés meses de vida (COMITE
MULTIPROFISSIONAL EM SAUDE AUDITIVA, 2020).

Nas situacdes em que a deficiéncia auditiva € confirmada, é fundamental que as
medidas de intervencéo e reabilitacdo sejam iniciadas com a maior brevidade possivel, ou
seja, antes dos seis meses de vida. Essa conduta visa favorecer o desempenho linguistico
e social, da funcdo auditiva, podendo minimizar também possiveis prejuizos na
aprendizagem (COMITE MULTIPROFISSIONAL EM SAUDE AUDITIVA, 2020).

Para isso, a detec¢do precoce de comprometimento auditivo, através da TAN deve
compor as condutas das equipes da atencdo especializada, assim como da APS. Assim,
proporcionar capacitagfes aos profissionais sobre a importancia dastriagens neonatais,
reforcar a necessidade de registro na Caderneta da Crianca e conhecer os fluxos da Rede
de Servicos nos diferentes niveis de atencdo garantem a continuidade do cuidado a saude
dessas criancas, de maneira a reduzir o impacto da perda auditiva em todos os ciclos de
vida. Para isso, é de extrema importancia aarticulacdo e o cuidado compartilhado entre a
APS e a especializada visando garantir, através do monitoramento e acompanhamento, o

desenvolvimento infantilintegral.

Os pais de neonatos e lactentes com IRDA que apresentam respostas satisfatorias
na triagem, em ambas as orelhas para perda auditiva, devem ser orientados sobre o
desenvolvimento da audicdo e da linguagem na APS. Para tal, sugere-se utilizar como
referéncia os marcos para acompanhamento do desenvolvimento de audicéo e linguagem
(OMS, 2006) e registré-los na Caderneta de Salude da Crianca (BRASIL, 2012).
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Além disso, as criancas com IRDA que “passam” na TAN devem ser monitoradas
e acompanhadas entre trés e seis meses de vida, e anualmente até os trés anos de idade,
ou quando houver qualquer suspeita por parte dos pais (COMITE
MULTIPROFISSIONAL EM SAUDE AUDITIVA, 2020).

Cabe destacar a importancia de perguntar nas consultas e visitas domiciliares se

os familiares percebem alguma dificuldade auditiva na crianca (BRASIL, 2012).

Os profissionais da APS deverdo encaminhar para diagnéstico qualquer crianca
que apresentar déficit no desenvolvimento infantil e/ou em qualquer momento que os pais
tenham uma suspeita de deficiéncia auditiva (BRASIL, 2012). O Protocolo de
encaminhamento para Reabilitacdo Auditiva Pediatrica estd disponivel atraveés do
endereco eletronico:

https://www.ufrgs.br/telessauders/documentos/protocolos resumos/protocolo reabilitac

do auditiva pediatrico.pdf.

4.1.6 Triagem Neonatal Ocular (Teste do Olhinho)

Realizado por meio de exame de inspecdo e teste do reflexo vermelho (TRV) da
retina, consiste na identificacdo, em tempo oportuno, de agravos que levam a opacificacao
do cristalino, com diagnéstico presuntivo de retinoblastoma, catarata congénita ou outros

transtornos oculares congénitos e hereditarios.

Todos os nascidos devem ser submetidos ao TRV antes da alta da maternidade e
pelo menos uma vez ao ano do 3°ao 5°ano de vida. Uma vez detectada qualquer alteracao,
a crianga precisa ser encaminhada para esclarecimento diagnostico e conduta precoce em

unidade especializada.

A Lein®13.411, de 05 de abril de 2010, tornou obrigatoria no RS a realizacao do
“Teste do Olhinho” nos recém-nascidos em maternidades e servi¢os hospitalares, para o
diagndstico de doencas oculares (RIO GRANDE DO SUL, 2010).

4.1.7 Triagem Neonatal de Cardiopatias Congénitas Criticas, por Oximetria
de Pulso (Teste do Coragédozinho)

Instituida no RS, através da Lei n.° 14.046, de 09 de julho de 2012, garante a
realizacdo do “Teste do Coragdozinho” em todos os RN nas maternidades do Estado do
Rio Grande do Sul, devendo ser realizada entre 24 e 48 horas de vida, antes da alta
hospitalar (RIO GRANDE DO SUL, 2012). Trata-se de um exame simples, indolor,
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rapido, que deve ser realizado nos membros superiores e inferiores dos recém-nascidos
e consiste em medir a oxigenacao do sangue e 0s batimentos cardiacos com o auxilio de
um oximetro. Caso algum problema seja detectado, o bebé deve ser encaminhado para
fazer um ecocardiograma. Se alterado, 0 encaminhamento deve ser realizado com a maior

brevidade possivel para o servigo especializado.

4.1.8 Acompanhamento dos recém-nascidos de alto risco até os dois anos de
vida, tratamento adequado das criancas diagnosticadas com deficiéncia e o suporte

as familias conforme as necessidades

A crianga com deficiéncia deve receber atencdo integral e multiprofissional,
possibilitando a deteccdo dos problemas em tempo oportuno para o desenvolvimento de
acOes de diagnostico e intervencdo precoce, de habilitagcdo e reabilitacdo, promocéao de
salde e prevencdo de impedimento fisico, mental ou sensorial e de agravos secundarios,
minimizando as consequéncias da deficiéncia. A abordagem da crianca deve ter como
referencial a promocao da sua inclusao e participacdo social, sendo necessaria a atuacao
integrada da equipe de saude com a familia, a comunidade e os equipamentos sociais
disponiveis. Importante frisar que a crianca deve ser encaminhada para intervencao

precoce 0 quanto antes, e mesmo que o processo de diagndstico ndo tenha sido finalizado.

Considerando os critérios estabelecidos pelo Ministério da Saude (MS), o
acompanhamento do RN de risco por profissionais de satde deve ser mensal. Além do
mais, ressalta-se, também, a importancia de visita domiciliar pelo Agente Comunitario de

Saude e visitador do PIM na primeira semana de vida e/ou apds a alta hospitalar.

Em toda visita domiciliar ou atendimento da crianca, a equipe de salde deve estar
atenta a alguns sinais de alerta como atraso nas aquisi¢fes neuropsicomotoras, atraso de
fala, sensibilidade excessiva ou insensibilidade a estimulos sensoriais: cheiros,sons, luzes,
texturas e toque, comportamentos estereotipados e repetitivos, interesse intenso e
persistente em itens especificos, baixo contato visual e poucas expressoes faciais, apatia
frente a estimulos e objetos do ambiente, bem como auséncia de resposta aos chamados

e estimulos sonoros, dentre outros (BRASIL, 2004).

A APS deve encaminhar oportunamente a pessoa com suspeita de doenca rara
para 0S Servigos Especializados e Servigos de Referéncia em Doengas Raras,
coordenando e mantendo o cuidado, quando referenciados para outros pontos da rede de

atencéo.
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4.1.9 Doencas Raras e Deficiéncia

Algumas doencas raras podem desencadear deficiéncias. A Lei Brasileira de
Inclusdo (LBI), n°® 13.146, de 06 de julho de 2015, em seu art. 2°, considera pessoa com
deficiéncia aquela que tem impedimento de longo prazo de natureza fisica, mental,
intelectual ou sensorial, 0 qual, em interacdo com uma ou mais barreiras, pode obstruir
sua participacao plena e efetiva na sociedade em igualdade de condi¢gdes com as demais
pessoas (BRASIL, 2015). A deficiéncia deve ser entendida como produto da interacdo
entre fungdes e estruturas corporais com limitacdes e barreiras sociais e ambientais, em
consonancia com a concepc¢do da Convencdo de Direitos da Pessoa com Deficiéncia,
aprovada no ambito da Organizagédo das Nagdes Unidas (ONU) em 2006.

A politica de salde da pessoa com deficiéncia é estabelecida pela PortariaMS/GM n°
793 de 24 de abril de 2012 (atual Portaria de Consolidacdo n° 3 de 28 de setembro de
2017 - anexo VI) e seus Instrutivos de Reabilitacdo (2020), que institui a Rede de
Cuidados a Pessoa com Deficiéncia (RCPcD) no Ambito do SUS, prevé o cuidado as
pessoas com deficiéncia temporéria ou permanente, progressiva, regressiva ou estavel,
intermitente ou continua de forma integral em todos os pontos de atencdo e define os
pontos de Atencdo Especializada em Reabilitacdo auditiva, fisica, intelectual, visual,
ostomia e multiplas deficiéncias (BRASIL, 2017). O fornecimento de Orteses, proteses e
materiais especiais (OPME), entre eles, meios auxiliares de locomogéo,inclusive cadeira
de rodas, cadeira de rodas motorizada, cadeira de banho e andador, cabe aos servicos de
reabilitacdo da RCPcD, sempre que identificada a necessidade. Os servicos tém a
abrangéncia regional, sendo de modalidade Unica ou Centros Especializados em
Reabilitacdo e seu acesso (regulado) se da a partir de atendimento e encaminhamento pela
Atencdo Basica de Saude conforme estabelecido nos protocolos, que priorizam o
atendimento precoce.

As pessoas com Doencgas Raras podem necessitar em algum momento de seu ciclo de
vida fazer uso de alguma OPME e ou realizar atendimento em reabilitacdo por questdes
diversas como, por exemplo, dificuldade de locomocdo ou para realizar atividades de vida

diaria.

4.1.10 Identificagdo e acompanhamento do sofrimento psiquico e
adoecimento mental dos individuos com Doencas Raras e de suas

familias

Como um dos componentes da Rede de Atencao Psicossocial (RAPS), prevista no
Anexo V da Portaria de Consolidagdo GM/MS n° 03/2017, a APS deve identificar e
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acompanhar os casos de sofrimento psiquico da populacdo do seu territorio, assim como
0s casos de transtornos mentais mais prevalentes na populacdo, como ansiedade,
disturbios do sono, transtornos de humor, dentre outros que, tanto as pessoas com
doencas raras, quanto seus familiares, podem apresentar (BRASIL, 2017). As equipes da
AB podem compartilhar o cuidado em saide mental com as equipes matriciadoras de
saude mental disponiveis no territorio, como os Nucleos de Apoio a Atencdo Basica
(NAAB) ou as Equipes Especializadas de Satide Mental (AMENT). J& os casos graves e
persistentes de transtornos mentais podem ser compartilhados com as equipes dos Centros
de Atencdo Psicossocial (CAPS), em suas diferentes modalidades, quandopresentes no

territério (municipios acima de 15 mil habitantes).

4.1.11 Oferta de Praticas Integrativas e Complementares em Saude para

individuos com Doencas Raras e suas familias

As Préticas Integrativas e Complementares em Saude (PICS) vém ao encontro
da consolidacdo do principio da integralidade do SUS, da articulacdo do conhecimento
cientifico com os saberes tradicionais, ancestrais e contemporaneos e da ampliacdo do
escopo terapéutico. As PICS sdo potentes para promover a humanizagdo por meio de
métodos de cuidado com alta densidade em conhecimento humano alicercado na
producdo do vinculo terapéutico, que geralmente utilizam técnicas pouco densas em
materiais e equipamentos, com potencial para promoc¢do, prevencdo, recuperacao e
protecdo da salde.

A oferta das PICS deve ser efetuada considerando a compreenséo da integralidade
como principio do SUS em todas as suas dimensBes, assim como a ideiade

complementaridade aos protocolos instituidos.
4.1.12 Atendimento odontoldgico

Doengas raras apresentam uma ampla diversidade de sinais e sintomas e em alguns
casos com manifestacbes na cavidade oral. Para promover atendimento integral e
resolutivo para estas pessoas que necessitem de orientagdo, prevencdo, cuidados ou
assisténcia a saude bucal pelo SUS, a eSB (equipe de saude bucal) deve estar
adequadamente capacitada para acolher, prestar assisténcia as queixas, orientar para
exames complementares, acompanhar a evolucao de cada caso e encaminhar os pacientes
para unidades de Atencdo Especializada Ambulatorial ou Hospitalar, para os casos de
maior complexidade e para 0s que necessitem de atendimento sob anestesia geral. Porém,
deve-se destacar que o paciente deve ser contra referenciado para a AB para manutencao

da saude bucal, controle de dieta e acompanhamento.
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5. ATRIBUICOES ESPECIFICAS DA ATENCAO ESPECIALIZADA

As atribuicdes dos Servigos Especializados e Servicos de Referéncia em Doencas

Raras seguem o disposto na norma federal que preconiza suas competéncias. S&o

atribuicdes de tais servicos:

Compor a RAS regional, de forma que se garantam 0s principios, as
diretrizes e competéncias descritas na Politica Nacional de Atencéo
Integral as Pessoas com Doencas Raras;

Ter uma populagéo definida como de sua responsabilidade para o cuidado,
assim como ter vinculado a si 0s servicos para 0s quais € a referéncia para

tratamento as pessoas com doengas raras;

Apoiar 0s outros servicos de atencao a saude no que se refere ao cuidado
da pessoa com doenca rara, participando da educacdo permanente dos

profissionais de salde que atuam neste cuidado;

Utilizar os sistemas de informacdo vigentes para registro da atencao

dispensada no cuidado as pessoas com doencas raras;

Garantir a integralidade do cuidado as pessoas com doengas raras;

Realizar o acompanhamento clinico especializado multidisciplinar a

pessoa com doenca rara;

Realizar o aconselhamento genético das pessoas acometidas e seus
familiares, quando indicado;

Apresentar estrutura adequada, realizar pesquisa e ensino organizado, com
programas e protocolos estabelecidos, reconhecidos e aprovados pelo

comité de ética pertinente;

Contrarreferenciar as pessoas para a APS para a continuidade do

seguimento clinico, garantindo seu matriciamento;

Submeter-se a regulacdo, fiscalizacdo, monitoramento e avaliacdo do

Gestor Estadual;

Investigar e buscar determinar o diagnéstico definitivo e assegurar a
continuidade do atendimento de acordo com as rotinas e as condutas
estabelecidas, com base nos PCDT(s) estabelecidos pelo Ministério da

Saude;

Encaminhar as pessoas para os Centros Especializados de Reabilitagcdo
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(CER) ou outros com a finalidade de reabilitacdo para complementaridade
do cuidado, sem se eximir de continuar ofertando o cuidado integral as

pessoas com doengas raras, garantidos mediante regulagéo;

e Realizar tratamento clinico e medicamentoso, quando houver, das pessoas

com doencas raras segundo os PCDT(s) instituidos;

e Oferecer atencdo diagnostica e terapéutica especifica para uma ou mais

doengas raras, em carater multidisciplinar;

Compete a atencdo especializada a prestacdo de servicos de diagndstico,
reabilitacdo e tratamento. Os servigos especializados em DR deverdo ser a referéncia para

0s encaminhamentos oriundos da AB ou de outros servigos especializados.

Os servicos de Atencao Especializada e de Referénciaem DR serdoresponsaveis
por acOes preventivas, diagnosticas e terapéuticas aos individuos com doencas raras ou
com risco de desenvolvé-las, sendo divididas de acordo com dois eixosassistenciais,

sendo que o primeiro grupo é composto por DR de origem genética:

I: 1 - Anomalias Congénitas ou de Manifestacdo Tardia

I: 2 - Deficiéncia Intelectual e

I: 3— Erros Inatos do Metabolismo.

E o0 segundo grupo — composto por Doencgas Raras ndo Genéticas:
[1: 1-Infecciosas;

I1: 2- Inflamatorias;

[1: 3- Autoimunes;

I1: 4 - Outras Doengas Raras de origem ndo Genética.

Procedimentos na Atencdo Especializada:
e Observacdo genetico-clinica;
e Encaminhamento para outras especialidades;
e Aconselhamento genético (AG);
e Contra referéncia para seguimento na Atencdo Bésica (AB);
e Solicitagdo de exames diagnosticos especificos ;

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

Clinicos e Diretrizes Terapéuticas (PCDT);
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e Terapias de apoio;
e Apoio diagnéstico com a realizacéo de exames complementares.

O Ministério da Sadde esta revisando Protocolos Clinicos e Diretrizes
Terapéuticas (PCDT) para doengas raras, buscando unificar procedimentos em
documentos ja existentes. Atualmente, existem PCDT(s) de doengas raras, que orientam
médicos, enfermeiros, técnicos de enfermagem e demais profissionais de saude sobre
como realizar o diagndstico, o tratamento e a reabilitacdo dos pacientes, bem como a

assisténcia farmacéutica no SUS. Segue o link com os Protocolos Clinicos e Diretrizes

Terapéuticas para as Doencas Raras no site do Ministério da Salde:

https://www.gov.br/saude/pt-br/assuntos/protocolos-clinicos-e-diretrizes-terapeuticas-

pcdt.

Também estdo disponiveis no site da CONITEC:

http://conitec.gov.br/index.php/protocolos-e-diretrizes#A

Caderneta dos Raros: https://www.qov.br/saude/pt-

br/composicao/sgtes/educomunicacao-em-doencas-raras/caderneta-do-

raro/arquivos/caderneta-doencas-raras 24-02-2022-2.pdf

5.1 Tratamento Fora de Domicilio

O Tratamento Fora de Domicilio (TFD) € regulamentado pela portaria MS n°55
de 24 de fevereiro de 1999, e portaria SES/RS 306/2010 (BRASIL, 1999; RIO GRANDE
DO SUL, 2010). Consiste em atendimento médico prestado ao usuéario fora do estado,
guando esgotados todos os recursos de tratamento, através do SUS, noEstado do Rio
Grande do Sul, desde que haja possibilidade de cura total ou parcial, limitado estritamente
ao periodo necessario ao tratamento. O acompanhamento de pacientes diagnosticados

com doencas raras de origem ndo genética é realizado fora do Estado.
5.2 Atencdo Domiciliar

Cabe ao Ministério da Saude a andlise técnica e aprovacao do projeto de criagcdo
ou ampliacdo dos servigos de Atencdo Domiciliar (AD), ficando a SES/RS responséavel
pelo monitoramento das equipes. A AD se define como um conjunto de acbes de
prevencdo e tratamento de doencas, reabilitacdo, paliacdo e promogdo a salde,
promovendo atendimento humanizado e personalizado, prestado através de visitas
domiciliares realizadas tanto pelas equipes de atencéo basica ou por equipes habilitadas
de atencdo domiciliar do Programa Melhor em Casa. A AD é uma atividade que se
constroi fora do espaco hospitalar e dos ambulatérios de especialidades, promovendo
atendimento mais humanizado e personalizado, possibilitando maior rapidez na
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recuperacdo dos pacientes, maior autonomia e otimizacdo dos leitos hospitalares. Tais
servicos sao de suma importancia para reabilitacdo e tratamento continuado de pacientes
com doengas raras e estas modalidades de atendimento sdo ofertadas em alguns
municipios do Estado do Rio Grande do Sul. Cabe ressaltar que a AD é indicada para
usuarios em condicdo de estabilidade clinica em situacéo de restricdo ao leito ou ao lar de
maneira temporaria ou definitiva ou em grau de vulnerabilidade na qual a atencédo
domiciliar € considerada a oferta mais oportuna.

Os Servigos de Atencdo Domiciliar (SAD) sdo regidos pela Portaria de
Consolidacdo N° 5/2017 ( Origem: Portaria MS/GM 825/2016) , servi¢co complementar
aos cuidados realizados na atencdo béasica e em servigcos de urgéncia, substitutivo ou
complementar a internacdo hospitalar, responsavel pelo gerenciamento e
operacionalizacdo das Equipes Multiprofissionais de Atencdo Domiciliar (EMAD) e
Equipes Multiprofissionais de Apoio (EMAP). Tem como objetivo a reducao da demanda
por atendimento hospitalar, a reducéo do periodo de permanéncia de usuarios internados,
a humanizacdo da atengdo a saude, com a ampliagdo da autonomia dos usuarios e a
desinstitucionalizacdo e a otimizacdo dos recursos financeiros e estruturais da RAS
(BRASIL 2017).

5.3. Fluxos de atendimento

Conforme ja comentado, a Politica Nacional de Atencdo Integral as Doencas
Raras (2014) classificou as doencas genéticas raras em trés grandes grupos (Anomalias
Congénitas, Deficiéncia Intelectual e Erros Inatos do Metabolismo). Todos os grupos
caracterizam-se pelo fendmeno da “odisseia diagnostica”, que corresponde ao longo
periodo transcorrido entre o inicio dos sintomas até o estabelecimento do diagnéstico. O
maior acesso a melhores tecnologias diagndsticas no campo da genética tem permitido
um aumento da taxa de diagnosticos, embora ainda existam doencas raras ‘nao-
diagnosticadas”. Sobre tratamento especifico, este ainda nao foi desenvolvido paraa
maioria das doencas raras. Entretanto, todas elas sdo passiveis de aconselhamento
genético, um processo de intervencdo, educacional, que inicia com na investigagdo
diagnostica, e que tem por base a educacdo do individuo e sua familia sobre os riscos
reprodutivos associados e opcdes de tratamento, e a preservacdo da sua autonomia na
tomada de decisdo. Existem doencas genéticas cujo risco de recorréncia na familia é
proximo a zero, enquanto outras podem chegar a 100%. E fundamental, portanto, que o

individuo conheca e entenda 0s riscos.

Conforme Luz et al. (2021) apud Vanassi et al. (2022), o termo “anomalias

congénitas” (AC) classicamente refere-se a um conjunto de alteragfes funcionais e/ou
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morfologicas, incluindo malformacdes, deformacdes e disrupcbes, que ocorrem na vida
intrauterina. Cabe ressaltar que, para muitos casos, ndo é possivel estabelecer um Gnico
fator etiologico, podendo haver multiplas causas associadas. De acordo com a Politica
Nacional de Atencdo Integral as Pessoas com Doencas Raras (2014), as doencas
neuroldgicas de inicio tardio também foram incluidas no grupo das Anomalias

Congénitas.

Segue abaixo a Figura 1, que contém o fluxograma de atendimento recomendado

para as anomalias congénitas.

Crianca com
anomalia congénita

[ Anamnese/Exame fisico ]

v

Procura de informacdes -
[ Anomalia isolada adicionais (1)/Exames Anomalias multiplas ]
complementares (2) [

A 4 ¢ ¢
l Diagnostico I [ Diagnéstico ] [‘spm dingnéstico]
Exames Aconselhamento
confirmatoérios genético
Risco de
recorréncia/

Risco de
recorréncia/
Aconselhamento

Orientagdo e
monitorizagdo
dos cuidados

Recomendacdes
de especialistas

Cuidados e
seguimento

Aconselhamento
genético

genético

outras unidades de satude.

(1) Informagdes adicionais: N
fotografias, revisdo daliteratura Cuidados e
e revisdo de prontudrio de seguimento
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confirmatdrios: radiografias; v
testes: citogenéticos, Generalista/ Reavaliacio

maoleculares e bioquimicos e Outros periddica/Busca
avaliagdes com outros especialistas diagndstica

especialistas.

Figura 1. Fluxograma de atendimento recomendado para as anomalias congénitas.

Fonte: BRASIL, 2014 - Diretrizes para Atencdo Integral as Pessoas com Doenc¢as Raras no Sistema
Unico de Salde — SUS

Segundo o MS (BRASIL, 2014), a deficiéncia intelectual pode resultar de causas
genéticas, de exposicao a fatores deletérios do ambiente, ou ainda da interacdo entre
ambos. Cerca de 1% a 2% sdo graves e podem ser causados por Doencas Raras,devendo,
entdo, ser atendidos pelos Servicos de Atencdo Especializada e/ou  Servigos de
Referéncia em Doencas Raras.

Na figura 2, apresenta-se o fluxograma de atendimento recomendado para a
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deficiéncia intelectual.
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Figura 2. Fluxograma de atendimento recomendado para deficiéncia intelectual.
Fonte: BRASIL, 2014 - Diretrizes para Atencao Integral as Pessoas com Doencas Raras no Sistema
Unico de Satde — SUS.

Erros inatos do metabolismo sdo doencas genéticas raras caracterizadas pela
atividade deficiente de uma enzima, ou seja, o individuo afetado ndo produz uma enzima
necessaria para o seu metabolismo. Em consequéncia, pode apresentar manifestaces
clinicas, geralmente neurologicas ou que indicam acometimento do figado. O mais
importante, aqui, € que, ao contrario dos demais grupos, essas doencas genéticas
apresentam tratamento especifico. Se iniciado em época precoce, 0 tratamentoprevine o
Obito e as sequelas neuroldgicas. E de suma importancia, portanto, o treinamento das
equipes de APS sobre sinais indicativos de erros inatos do metabolismo. O tratamento
especifico envolve dietoterapia, uso de farmacos, reposicdo enzimatica e até transplante
de d6rgdos e tecidos. Pacientes com EIM necessitam de acompanhamento especializado
cuidadoso (BRASIL, 2014).
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A Figura 3 destaca o atendimento para os individuos com EIM.
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(1) Principais sinais e sintomas clinicos sugestivos de EIM
Morte neonatal ou infantil sem causa definida;
Consangtinidade entre os pais;
Encefalopatia inexplicavel que ocorre em qualquer idade e de uma forma recorrente;
Episodios de hipoglicemia em jejum, acidose metabdlica ou
alcalose respiratoria;
Regressdo neurologica;
Retardo mental progressivo;
Hepato efou esplenomegalia, ictericia colestatica sem causa aparente;

Déficit de crescimento efou alteragtes dsteo-articulares.
=

Figura 3. Atendimento para os individuos com erros inatos no metabolismo (EIM).

Fonte: BRASIL, 2014 - Diretrizes para Atencdo Integral as Pessoas com Doencgas Raras no Sistema
Unico de Saude — SUS

Compete a Atencdo Especializada: o acesso aos recursos diagnosticos e
terapéuticos, acesso a informacgdo, Aconselhamento Genético (AG) - quando indicado,
estruturagdo do cuidado de forma integrada e coordenada e apoio matricial a APS
(incluindo o apoio pés AG),

O Estado do Rio Grande do Sul possui dois Servi¢os de Referéncia em Doencas
Raras, um deles € o Hospital de Clinicas de Porto Alegre, habilitado conforme a

Portaria GM/MS n° 3253/2016 estruturada no eixo | composto pelas doencas raras de
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origem genética abrangendo os grupos de:
a) anomalias congénitas ou de manifestagéo tardia;
b) deficiéncia intelectual; e
c) erros inatos de metabolismo.

O outro servico habilitado esta situado no Hospital Universitario de Santa Maria
(RS) como Servico de Referéncia em Doencas Raras, habilitado pela Portaria GM/MS N°
3.776, de 21 de dezembro de 2021 para atender as doencas raras de origem genética dos

grupos de:
a) anomalias congénitas ou de manifestagéo tardia;

b) deficiéncia intelectual.

6. REGULACAO

A Central de Regulacdo Ambulatorial (CRA) regula e agenda o primeiro acesso as
consultas ambulatoriais, através do Sistema de Gerenciamento de Consultas (GERCON),
conforme Resolucdo CIB n°495 de 2018, que pactua como sistema regulador oficial no
Sistema Unico de Salde no Estado do Rio Grande do Sul, os modulos: Sistema de
Gerenciamento de Consultas (GERCON), para regulagéo de consultas e exames; Sistema
de Gerenciamento de Internacdes (GERINT), para regulacéo de internacdes; e Sistema de
Gerenciamento de Procedimentos da Alta Complexidade (GERPAC), para autorizacdo de

procedimentos ambulatoriais de alta complexidade.

A realizacdo de procedimentos (ambulatoriais ou hospitalares), necessarios ao
tratamento do paciente, bem como o reagendamento de consultas é de responsabilidade
do hospital para o qual o paciente teve sua consulta agendada, a partir da avaliagdo da
equipe técnica.

O cadastramento das consultas ambulatoriais no sistema de regulagéo é realizado
pelas respectivas Secretarias Municipais de Saide e suas Unidades Basicas de Saude. No
que se refere as doengas identificadas pelo Programa Nacional de Triagem Neonatal, o
cadastro pode ser realizado pelo hospital que realizou a triagem, quando forem
diagnosticadas Hemoglobinopatias, Anemia Falciforme e Fibrose Cistica, tendo em vista
0 tempo oportuno para o tratamento, destarte os protocolos de encaminhamentoes

especificos por especialidades.
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Figura 4. Fluxo de Regulagio de  Consultas pelo GERCON.

Fonte: Departamento de Regulacdo Estadual (DRE), 2021.

A especialidade indicada para atendimento de pacientes com doencas raras,
suspeita ou diagnostico de erros inatos de metabolismo, e recém-nascidos com

malformagdes congénitas disponiveis no sistema GERCON ¢ a Genética Médica.

Considerando a Portaria MS/GM de Consolidacdo n°® 02/2017, (origem Portaria
MS/GM 1559/2008) - considerando a Resolucdo CIB n° 241/2021 a qual define o
Departamento de Regulacdo Estadual (DRE) como Coordenadora do processo
regulatério, foram iniciadas em julho de 2021 as a¢6es de ampliacao do sistema GERCON
para o interior do estado. Tal ampliagdo compreende a regionalizagcdo no sistema, das

especialidades pactuadas para Porto Alegre e demais municipios.

A Genética Médica ao ser regionalizada, passou a ser regulada pela Regulagdo
Ambulatorial de Porto Alegre. Nesse sentido, todos os pacientes passaram a integar uma
fila Gnica. Entretanto, para atendimento na Genética Médica - Casa dos Raros, segue-se

o0 fluxo estabelecido entre Regulacdo Ambulatorial de Porto Alegre e DRE.
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Cadastro no Gercon (Genética Médica Geral) —— SMS
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Figura 5. Centrais de Regulagéo.
Fonte: Departamento de Regulacdo Estadual (DRE) - 2024.

7. CRITERIOS DE ENCAMINHAMENTO PARA UNIDADES DE
REFERENCIA

Conforme protocolos de encaminhamento especificos, constantes no Menu Ajuda
do GERCON e na Plataforma do Telessaude.

8. ASSISTENCIA FARMACEUTICA

A oferta de medicamentos no SUS, em nivel ambulatorial, para tratamento de

doencas ou de agravos de saude é padronizada pela Relacdo Nacional de Medicamentos

Essenciais (RENAME). As responsabilidades de financiamento das instancias gestoras
em nivel Federal, Estadual e Municipal e 0 acesso aos medicamentos estéo definidos por

meio de trés Componentes: Basico, Estratégico e Especializado.

O Componente Especializado da Assisténcia Farmacéutica é a estratégia deacesso
a medicamentos cujas linhas de cuidado estdo definidas em Protocolos Clinicos e
Diretrizes Terapéuticas (PCDTs) publicados pelo Ministério da Salude. Para garantir a
gestdo do componente por meio de sistemas de informacdo, bem como, o cumprimento
dos critérios definidos nos PCDT(s), estes medicamentos sdo fornecidos a populagéo

por meio das Farmacias de Medicamentos Especiais FME(S).

O Estado do Rio Grande do Sul conta atualmente com FME(S) em todos o0s

municipios, que distribuem os medicamentos e as férmulas nutricionais constantes nos
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PCDT(s) para o cuidado de pessoas com doencas raras, exceto medicamentos que
constam em PCDT especifico mas pertencam a algum dos demais Componentes da

Assisténcia Farmacéutica, conforme a Relagdo Nacional de Medicamentos Essenciais.

Através da Plataforma Farmécia Digital RS (https://saude.rs.gov.br/farmacia-

digital), pacientes e profissionais de salde podem consultar os medicamentosdisponiveis
nas FME(s) e a documentagdo necesséria para a solicitacdo dos mesmos. Também é
possivel fazer a primeira solicitacdo de medicamentos e a renovacdo para continuidade

do(s) tratamento(s).

9. FINANCIAMENTO EM DOENCAS RARAS

O cuidado ao individuo portador de doencas raras (DR) tem origem na APS, nivel
de atencdo que recebe cofinanciamento pelo Programa Estadual de Incentivos para
Atencdo Priméria a Saude (PIAPS), publicado no Decreto N° 56.061/2021. O PIAPS
possui cinco componentes: 1) sociodemografico; Il)incentivo para equipes de Atencédo
Primaria a Saude; I11) incentivo a Promocdo da Equidade em Saude; V) incentivo ao
Primeira Infancia Melhor; e V) estratégico de incentivo a qualificacdo da Atencéo

Primaria a Satde (Rede Bem Cuidar).

O recurso é destinado aos 497 municipios gadchos e deve ser utilizado para acdes
no ambito da APS para despesas de manutencdo e estruturacdo (compra de insumos,
equipamentos, veiculos; pagamento de salarios e gratificacdes de profissionais de salde;
contratacdo de apoiadores institucionais para gestdo municipal da Atencdo Priméria em
Saude; acbes de educacdo permanente; reforma e ampliacdo de Unidades Basicas de
Saude). Tais recursos séo destinados aos municipios e ndo sdo exclusivos para as doencas

raras.

9.1 Financiamento da Atencéo Especializada

O incentivo financeiro de custeio mensal para as equipes profissionais dos
estabelecimentos de salde habilitados para o atendimento especializado em doengas raras
é de responsabilidade do ente federal, Ministério da Saude (MS), ndo possuindo

cofinanciamento estadual.

O incentivo financeiro de custeio mensal para as equipes profissionais dos
estabelecimentos de saude habilitados como servicos de atencdo especializada em
doencas raras possui o valor de R$ 11.650,00 (onze mil seiscentos e cinquenta reais) por
equipe. Quando houver a habilitacdo de mais de um servico de atencdo especializada

dentro do mesmo estabelecimento de salde, o valor de R$ 11.650,00 sera acrescido de
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R$ 5.750,00 (cinco mil setecentos e cinquenta reais) por Sservigo excedente, destinado a
inclusdo de mais 1 (um) profissional médico por servico. Para estabelecimentos de salde
habilitados como servigos de referéncia em doengas raras o incentivo financeiro de
custeio mensal para as equipes profissionais possui o valor de R$ 41.480,00 (quarenta e

um mil quatrocentos e oitenta reais) por equipe.

Os recursos dos incentivos financeiros citados devem ser utilizados
exclusivamente nas acfes necessarias ao funcionamento adequado dos servicos de
atencdo especializada e/ou servicos de referéncia em doencas raras. Em relacdo ao
custeio dos procedimentos dispostos no anexo 3 do anexo XXXVIII (Portaria de
consolidagdo n°® 2 /2017, art. 7° , X, ANEXO XXXVIII (origem: Portaria SAS/MS
199/2010) é efetuado por meio do fundo de agdes estratégicas e compensacdo (FAEC)
pos-producdo em conformidade com a producdo dos respectivos procedimentos

informados no sistema de informacdo ambulatorial (SIA/SUS).

9.2 Ambulatério Especializado de Genética

O Decreto RS n°56.015 de 02 de agosto de 2021, institui o Programa delncentivos
Hospitalares - ASSISTIR para a qualificacdo da atencdo secundaria e terciaria em saude
nos hospitais contratualizados para prestacdo de servi¢cos no SUS. O ASSISTIR é uma
modalidade de incentivo financeiro pablico estadual pré-fixado, repassado aos Fundos de
Salde dos Municipios com gestdo hospitalar prépria ou diretamente aos hospitais
contratualizados pelo Estado, condicionado a observancia dos requisitos do Programa.
A Regulamentacdo do Decreto foi disciplinada pela Portaria SES n° 537 de 3 de agosto
de 2021, onde constam os critérios, tipos de servigos, da habilitacdo, o valor do incentivo
e do suplementar diferencial, as obrigagdes, controle e fiscalizacdo, sancdes
administrativas. O valor do incentivo do programa ASSISTIR parao ambulatério de
genética é de R$70.000,00 por més.

9.3 Casa dos Raros - Centro de Atencéo Integral e Treinamento em Doencas

Raras
O Convénio Administrativo n® 1.218/2023 foi firmado com a Casa dos Raros -
Centro de Atencéo Integral e Treinamento em Doencas Raras. O projeto tem o objetivo
de promover atendimento multiprofissional e de apoio profissional especializado em
doencas raras, ofertar exames diagnosticos laboratoriais e de imagem. Ademais, visa
beneficiar os pacientes com doencas raras, seus familiares e os profissionais de satde do

Estado, propiciando beneficios, quais sejam:
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possibilidade de um diagndstico preciso e rapido;

construcao do plano de manejo adequado para os pacientes;

acompanhamento até a vinculagdo do usuério na rede assistencial de saude;

consultoria especializada para todo o servico de saude estadual, promovendo uma

comunicacdo facil, rapida e acessivel a todos os profissionais que atuam em doengas raras.
Com um prazo de execucdo de 42 meses, sdo 25 novos atendimentos a cada més,

havendo a previsao para atendimento de cerca de 1.050 pacientes até o final da vigéncia

do convénio. O financiamento é estadual, sendo o valor mensal de R$ 75.000,00, e o valor

total acumulado de R$ 3.150.000,00.
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