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ENCAMINHAMENTO DE PESSOAS
COM DOENCAS RARAS PARA
CONSULTA ESPECIALIZADA: COMO
FAZER

Dra. Louise Lapagesse de Camargo Pinto
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Encaminhamento de pessoas com doencas raras para
consulta especializada:
Como fazer?

Como podemos melhorar?

Dra. Louise Lapagesse de Camargo Pinto
Médica Geneticista
Dra. Gisele Rozone de Luca

Pediatra/Geneticista

. Centro de Referéncia em doencas raras hospital infantil joana de Gusmao, FLORIANOPOLIS 2022
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Conflitos de interesse

De acordo com Cédigo Etica Médica, Conselho Nacional da Saude e
com as exigéncias da ANVISA (RDC 96/2008) declaro nao ter conflitos
de interesse.
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Médica Geneticista Hospital Infantil Joana de Gusmao
CENTRO DE REFERENCIA EM DOENCAS RARAS 2019

Médica formada pela Universidade de Caxias do Sul (UCS) Médica Geneticista Hospital Infantil Joana de Gusmao

1999 2011
Residéncia em Genética Medica FFFCMPA/UFSCPA 2002 Eﬁrseljiozrgfsdjunta Universidade do Sul Catarinense

Titulo de Especialista me Genética Médica AMB 2002 . . . o _
Membro da Diretoria da Sociedade Brasileira de Triagem

Membro da Sociedade de Genética Médica (SBGM) 2003 Neonatal 2021

Mestrado em Genética e Biologia Molecular UFRGS 2007 Pgsguisadora colaboradora de Projetos Hospital de
Clinicas de Porto Alegre

Especializagao em Erros Inatos do Metabolismo UFRGS 2007 _ . . _
Medica Geneticista Clinica Arco Iris

Doutorado em Saude da Crianga e do Adolescente UFRGS _ _ o
2009 Perita em Genetica Clinica

http://lattes.cnpq.br/2589221197623704
ID Lattes: 2589221197623704
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Topicos dessa webpalestra

1) Conceitos doencas raras;

2) Situacao atual dos médicos geneticistas no Estado;
4) Portaria 199;

5) Centro de Referéncia de Doencas Raras;

3) A importancia do preenchimento correto do encaminhamento
(“check list”).
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Genética Clinica - Formacao

* Medicina - 6 anos

*Residéncia
*Pediatras
*Clinicos
*Direto— 3 anos

*Titulo de Especialista

@ tele-educacao

Especializacdes 1 ano
Teste do pezinho
Oncogenética
Neurogenética

Mestrado 2 anos
Doutorado 3 a 4 anos
Pds doutorado 1 ano
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Onde comecam as doencas genéticas?

CODIGO GENETICO

SOPA DE QUATRO LETRINHAS

A espécie humana carrega em torno de 28 mil genes. Entenda onde eles ficam armazenados

Chromosome

Nucleosome
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niicleo das células do  onde se enrolam dos olhos, outros se combinam para molécula chamada BT AR AR, gRem, g7 R AT ;
nosso corpo. 0s genes, sobre a altura... formar os genes. RMA mensageiro. W) l‘”‘*’l’ ) "’ \ "’ U Hf" t’ hd

Exon Intron Exon

Y
Gene



https://saude.abril.com.br/medicina/os-genes-ao-nosso-alcance/
https://saude.abril.com.br/medicina/os-genes-ao-nosso-alcance/
https://saude.abril.com.br/medicina/os-genes-ao-nosso-alcance/
https://saude.abril.com.br/medicina/os-genes-ao-nosso-alcance/
https://saude.abril.com.br/medicina/os-genes-ao-nosso-alcance/
https://saude.abril.com.br/medicina/os-genes-ao-nosso-alcance/
https://saude.abril.com.br/medicina/os-genes-ao-nosso-alcance/
https://saude.abril.com.br/medicina/os-genes-ao-nosso-alcance/
https://saude.abril.com.br/medicina/os-genes-ao-nosso-alcance/
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https://commons.wikimedia.org/wiki/File:Chromosome-DNA-gene.png
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O que é uma doenca rara?

* Doenca rara/orfa/ negligenciadas sao
doencas que afetam uma porcentagem
pequena da populacao

* Até 65 pessoas a cada 100 mil individuos
* 1,3:2.000

pessoashttps://bvsms.saude.gov.br/bvs/publicacoes/diretrizes_atencao_integral_pessoa_doencas_raras_SUS.pdf
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Clinica das Doencas Raras

* |dade variavel, mas afeta principalmente criancas
* Amplo espectro de sinais e sintomas

* Gravidade variavel
* Cronicas

* Neurodegenerativas

https://bioresource.nihr.ac.uk/news/genomes-front-and-centre-of-rare-disease-diagnosis/
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Doencas Raras com Etiologia Genética
Nao Metabolicas

Amiotrofia Muscular Espinhal Sindrome de Williams
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Doencas Raras com Etiologia
Genética Metabadlicas

Doenca de Pompe

Mucopolissacaridoses

W
(™

https://www.newsteps.org/sites/default/files/Itfu_clinical_guide MPS | MPS IIIB MPS IVB

lines_pompe_disease_presentation_new_disorders_meeting_au
stin_hamm_june_20_2018 kh.pdf

Giugliani R. Genet. Mol. Biol. 35 (4 suppl 1) ® 2012 e
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Aconselhamento Genetico

Processo
Nao Diretivo
Diagnostico

Etiologia

Risco de Recorréncia E

ARVORE GENEALOGICA DA FAMILIA IMPERIAL BRASILEIRA

Prognostico M_M p——— ..,:m.m:...
Tratamento
Opcoes Reprodutivas s
Diagnodstico Pré-Natal

ST 2
A coleta da historia familiar é | S e iy

D.kaved D Pedro Gastio IlFm

1 1
D Jodo D.Teresz 0. Fedio Henrque 0. Lais 0. Pia Maria
I ron) ({105 ] [1914-1968) (1a16) (ro9) (1905- 108 (1911-3931) (1

- http://www.dsc.ufcg.edu.br/~pet/jornal/setembro2010/materias/o_brasil.html
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Diagnostico Clinico

e Exame fisico

e Historia clinica

e Histdria familiar

PROCESSO

I https://pt.wikipedia.org/wiki/Cubo_de_Rubik
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Diagnodstico Laboratorial

€¢ Estudos cromossoémicos
& Cariotipo
* FISH
%* CGH

EXAMES GERAIS

€¢ Bioquimicos

€ Estudos moleculares

I https://pt.wikipedia.org/wiki/Cubo_de_Rubik
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Geneética Médica em Santa Catarina

* Florianodpolis 2 SUS e Particular
* Joinville 2 Nrlp e Particular
 Blumenau 1 Particular *
 Chapeco 1 Particular

PARANA

RIO GRANDE DO SUL

T 5 ; / 23—
elotay,— eS80 SBBQU ol
1504 4
Q * %laguna
ricitima®
AT OCEANO
X Parque Nacional dog ATLA‘NTJCO
00 mi Aparados 08 Serra F
520 s/
/ 1

https://www.infoescola.com/santa-catarina/geografia-de-santa-catarina/
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Portaria 199

DIARIO OFICIAL DA UNIAO

Publicado em: G4.-12/201% | Edicao: 234 | Secdo: 1| Pagina: 68
Orgao: Ministéro da SaudeGabinete do Ministro

PORTARIA N* 3,166, DE 3 DE DEZEMERC DE 2019

Habilita estabelecimentos de salde como Servico de Referéncia em
Doencas Raras e estabelece recurso do Bloco de Custeio das Acdes e
Servigos Publicos de Sadde da Atencio de Media e Alta Comiplexidade
Ambulatorial e Hospitalar - Grepo de Atencio de Meédia e Alta
Complexidade - MAC, a ser disponibilizado por meio do Fundo de Acbes
Estrategicas e Compensacao - FAEC aos Estados e Municipios.

3507 - SERVIGO
DE REFEREMCIA
ElX0 | - DOEMGH
RaRA DE

HOSPITAL
5 |4zoo00 FLORIANOPOLIS | INFANTIL JOAMA | 2691868 |ESTADUAL |85314 25000.084010/2009- | cEvETica 1~ | 487760,00

DE GUSMAD 38 ANOMALISLS
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Quem "procura"” o Geneticista?

/|
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Encaminhamento para avaliacao genética

 Recém nascido com triagem neonatal alterada — erros inatos do metabolismo
e Suspeita cinica ou laboratorial de erros inatos do metabolismo

* Planejamento de casais consanguineos com ou sem historia familiar de doencas
geneticas

e Historia familiar de doenca genética (perda precoce, doencas de inicio tardio..)
* Sindromes de cancer hereditario

* Doencas genéticas comuns

encas genéticas raras
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Encaminhamento para avaliacao genética

 Anomalia congénita
 Abortamentos de repeticao ou perda neonatal precoce
* Gestantes com pré-natal alterado

» Déficit intelectual moderado a grave com critérios sugestivos (historia familiar, pais
consanguineos, alteracdes fenotipicas...)

* Alteracbes em exames genéticos (caridtipo, CGH array, painel molecular, exoma...)
 Doencas musculares de etiologia genética

—Qutras...
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Encaminhamentos de pacientes

acesso ao servigo do SUS Prioridades
Vermelho
- | Amarelo
[ Realizara consulta efou
g o— 5 Az
| Secretaria de Estado da Sadde
- e Superintendéncia de Servigos Especializados e Regulagio
i i } ) wn::?n::ﬁ i Urictace Diretoria de Planejamento, Controle e Avaliagio
g T T Muricod de Sade '3"&%“ Geréncia dos Complexos Reguladores

g e S OLICTEADOES no
- Fealizar consula ¢ pere SISREG AMBULATONEIAL para
z requisicio de exames siou Central de e guiacho
enCAMminRAmEnte 30 & speedalsia Estadiuml 0 Mol
||atraned s do whenidimentn Do OO e DRt aE0 [t
profizsonal do S do perfil Sodicianis do
HEREG)

Imprimar
Autorizscio
[agendsmenta) &
infarmar ao

cidadFa

Dra Gabriele (Médica Reguladora)
Enfermeira Geyza (Referéncia Raras)
Enfermeira Graziela (Triagem Neonatal )

REGLILAD.A,

Fluwn de Procedimentos Ambulaloiisis - paia ddadio ler acesso o seivicn do SUS
COMSULTAS, EXAMES ¢ OUTROS PROCEDIMENTOS

L
Autarizar
FiL& DE jautomaticamerte
ESFERA frotina vis sistemal

CONSULTAS INTERNAS NIR

Aoraliar e CLASSIFICARPECD
‘do encaminhaments ofou
requisigio de =

nas protocolos de reguisgio
(realmado pebo bsdm
Fegulsdorn.

Central de Requlaio
Estadual/Municipal

https://www.saude.sc.gov.br/index.php/documentos/legislacao-principal/anexos-
de-deliberacoes-cib/anexos-deliberacoes-2018/anexos-deliberacao-042-
2018/12311-4-anexo-deliberacao-042-20

xogramas/file
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UFSC Linha de cuidados das
pessoas com Doencas Raras
na Atencao Basica

A consulta com o especialista
deverd ser salicilada por um
profissional madico.

O paciente ou
responsavel recebe
o encaminhamento
para a consufta, procura a
UBS para insergio da
solicitagio da consulta
ou exams, via
SISREG.

Nova Proposta De
Fluxograma -
Enf Geyza

0 medico regulador identifica a
solicitagdo e a justificativa do
encaminhamento e classifica a
prioridade de atendimento.

Linha de cuidados das pessoas
com Doengas Raras na
DOENCAS RARAS Atencao Especializada no
Servigo de Referéncia Infantil
(HIIG)

Ha duas formas de o paciente entrar na
fila do SISREG: pela necessidade de exames
genéticos ou pela necessidade de consulta
com especialista em genética

Para a consulta com espacialista am
genética, realiza-se os exames
necessdros no HIJG ou se hd suspeita
de doencas metabOlicas. coleta-se o
e e o pripio Servign de Referéncia
ancaminha para o Hospital de Clinicas
am Foro Alegre.

Para reallzagio de exames genéticos, o
paciente colea o exame, aguanda o
resultade, busca no laboratnio e leva
para 0 seu madico assistents gua
soliclou 0 exame.

A partir dai, o
paciente volta para seu
Municipio de origem e retoma
quando o resultado do exame
estiver disponivel no Semvigo

onde foi coletado.

Com o diagndstico confirmatdrio, o paciente ¢ encaminhada
para a especialidade gue iniciara o tratamento
medicamentoso. O ratamenio ndo medicamentoso se da com C:
atengAo diagndstica e terapéutica especifica para pessoas
com doengas raras em carater multidisciplinar quando
NECESSAno.

05 relormos ao HIJG s40 sgendadng inernaments
pedo sistema Micromed, A parti dai o paciente refoma an seu

Prondade zero - Emergéncia
As classificagdes de riscos Prendade 1 - Urgéncia
580: Priondade 2 - Nao urgente
Priorndade 3 - Eletivo

Municipio de origem ¢ & Secretaria Municipal de Sacde
encaminhara o0& outros acompanhamentos Necessanos am sau
local de referéncia.

Componene Basico de Assisiincia Se dé, a parir dos encaminhamenios pela

Tratamento Farmacéutica (CBAF) . SMS. D paciente pode ser encaminhadn

) Companerte Estratégico de Assisténcia Tratamento nao pawa um midco especialista, reabilita;io

medicamentoso Farmacéutica (CESAF) medicamentaso na rede basica ou rede da deficiéncia de
Componente Especializadn de referéncia municipal; Cxigenotarapia

domiciliar, WHI ou OPM no Cantro
Calarinense de Reabilacio

Agsigiingia Farmachutica (CEAF)
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Atendimentos

Pré Pandemia
AMBULATORIOS INTERDISCIPLINARES

MES (DOENCAS RARAS E NAO RARAS)

EM MEDIA 150 a 180 ATENDIMENTOS
NOVAS
RETORNO
EXAMES

4 CONSULTORIAS INTERNACAO

R3 em Pediatria

Estagiarios

Equipe da triageme neonatal
Alunos em projetos de pesquisa

@ tele-educacao

SEGUNDA
GENETICA GERAL
e TRE

TERCA

GENETICA GERAL

«  TRIAGEM NEONATAL
«  METABOLICAS

* TRE

QUARTA

* TRIAGEM NEONATAL (CASOS NOVOS)
* RETORNOS

* EXAMES

QUINTA

* TRIAGEM NEONATAL (CASOS NOVOS)
* RETORNOS

* EXAMES

SEXTA

*  GENETICA GERAL/ EXAMES
e TRE

e A
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SUPERINTENDENCIA DE SERVICOS ESPECIALIZADOS E REGULACAD

& ESTADO DE 5ANTA CATARINA
SECRETARIA DE ESTADO DA SAUDE
- GERENCIA DE REGULACAO AMBULATORIAL

INDICACOES:
» SUSPEITA DE ERROS INATOS DO METABOLISMO;
= TESTE D0 PEZINHO ALTERADO.

TODOS 05 CASDS
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SUPERINTENDENCIA DE SERVICOS ESPECIALIZADOS E REGULACAO

& ESTADO DE SANTA CATARINA
@ SECRETARIA DE ESTADO DA SAUDE
GERENCIA DE REGULACAD AMBULATORIAL

| PROTOCOLO DE CONDICOES GENETICAS MONOGENICAS OU CROMDSSOMICAS |
IHI:IIII:AII;ﬁES

SUSPEITA OU DIAGNOSTICO CONFIRMADO DE CONDICOES GENETICAS
MOMNOGEMICAS OU CROMOSSOMICAS;

» SINDROME DE MARFAN, NEUROFIBROMATOSE, ESCLERDSE TUBEROSA,
SINDROME DE WILLIAMS, DIGEORGE, PRADER WILLIAMGELMANN, TURNER E
RETT;

»  MAMNISMO, MIOPATIAS, DISTROFIAS MUSCULARES E ATROFIA MUSCULAR
ESPINHAL.

O DE RISCO:

NEUROFIBROMATOSE

SUSPEITA CLINICA DE QUALQUER DUTRA PATOLOGIA CITADA
ACIMA,

CAS0S EM ACOMPANHAMENTD 1A COM DIAGNOSTICO

ACONSELHAMENTO GENETICO
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& ESTADO DE SANTA CATARINA
SECRETARIA DE ESTADO DA SAUDE
SUPERINTENDENCIA DE SERVICOS ESPECIALIZADOS E REGULACAD
GERENCIA DE REGULACAO AMBULATORIAL

INDICACOES:

» SUSPEITA OU DIAGNOSTICO CONFIRMADO DE AUTISMO.

OBS.: E IMPORTANTE CONSIDERAR NA ABORDAGEM INICIAL DO PACIENTE A IDADE E A
PRESENCA OU NAO DE COMPLICAGCOES OU DOENCAS ASSOCIADAS E MEDICACOES EM USO.
PACIENTE DEVE ESTAR EM ACOMPANHAMENTO COM NEUROLOGISTA E/OU PSIQUIATRIA E
INDICAR O MOTIVO DO ENCAMINHAMENTO.

TODOS 0% CASDS
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A ESTADD DE SANTA CATARINA
m SECRETARIA DE ESTADO DA SAUDE

SUPERINTENDENCIA DE SERVICOS ESPECIALIZADOS E REGULACAD
GERENCIA DE REGULACAD AMBULATORIAL

PROTOCOLO DE OUTRAS POSSIVEIS ETIOLOGIAS GENETICAS

INDICACOES:

» AVALACAD DE CONDICAD DE POSSIVEL ETIOLOGIA GENETICA PARA
ESCLARECIMENTO DIAGNOSTICO DE MALFORMACGES (CARDIACAS, RENAIS,
NEUROLOGICAS), MACRO/MICROSSOMIA, BAIXA  ESTATURA, FACIES
SINDROMICA, DEFICIT INTELECTUAL, ATRASD DNPM, REGRESSAD

MEUROLOGICA, SURDEZ, AMAUROSE, DEFICIENCIA FISICA ([SINDACTILIA,
PODACTILIA, ETC).

CLASSIFICACAD DE RISCO:

REGRESSAD NEURCLOGICA E POLIMALFORMADOS

MACRO/MICROCEFALLA, MACRD/MICROSS0OMUA, FACIES
SINDROMICA, ATRASD DNPM, SURDEZ E AMAUROSE

DEFICIT INTELECTUAL, MALFORMACOES FISICAS (SINDACTILIA E
POLIDACTILIA)
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A ESTADO DE SANTA CATARINA
@ SECRETARIA DE ESTADO DA SAUDE

N |
SUPERINTENDENCLA DE SERVICOS ESPECIALIZADOS E REGULACAD
GERENCIA DE REGULACAO AMBULATORIAL

| PROTOCOLO DE SINDROME DE DOWN |

INDICACOES:
» CASDS SUSPEITOS OU COM DIAGNOSTICO CONFIRMADO DE SINDROME DE
DOWN.

CONTEUDO DESCRITIVO MINIMO:

¥ E IMPORTANTE CONSIDERAR NA ABORDAGEM INICIAL DO PACIENTE A IDADE E A
PRESENCA OU NAD DE COMPLICACDES OU DOENCAS ASSOCIADAS E MEDICACOES EM
us0.

¥ 1A FOI ATENDIDO PELA GENETICA NO HOSPITAL INFANTIL JOANA DE GUSMAD OU
HOSPITAL UNIVERSITARIO, AMBOS EM FLORIANGPOLIS?

¥ INDICAR SE TEM CARIGTIPO OU OUTROS EXAMES REALIZADOS.

¥ INDICAR SE APRESENTA COMORBIDADES.

PRIMEIRA COMSULTA PARA ACOMSELHAMENTO GEMETICO OU
CASDS SUSPEITOS




FSC

nA Telessaude @ tele-educacao
U

CONTEUDD DESCRITIVO MINIBD:

CONSANGLINIDADE ?

HISTORLA FAMILIAR FOSITIVA?

OUTRAS ESPECIALIDADES 1A AVALLARAM O PACIENTE? SE SIM, QUAIS?

JA FOI ATENDIDDO PELA GEMETICA MO HOSPITAL INFANTIL JOANA DE GUSMAD OU
HOEPITAL UNIVERSITARIO, AMBOS EM FLORIANOPOLIS?

HIFOTESE DIAGMOSTICA E CID?

INFORMAR RESLILTADOS DE EXAMES LABORATORLALS E DE IMAGEM REALIZADOS QUE
LEVAM A HOPOSTESE DLAGNOSTICA:

AUDIOMETRIA [ TC / kM S USG f ECOCARDIOGRAMA J ECG J RAIO ¥ / OUTROS.

L Y

SINAIS E SINTOMAS:
e L e CID10 - 200 - Exame Geral e

RESTRICAD DE CRESCIMENTO INTRAUTERING
BAIND GANHO PONDERD ESTATURAL
FREMATURIDADE

OBESIDADE

EXCESS0 DE CRESCIMEMNTO LUNILATERAL

ATRASO DE DESENVOLVIMENTO NELUROMOTOR
DEFICIENCIA INTELECTUAL

AUTISMO

ATAKIA

REGRESSAD DE DESENVOLVIMENTO
MALFORMACAD DO SHNC

RAACRO/MICROCEFALLA

COMNVULSOES

ANORMALIDWMDES MA PELE

ANORMALIDMDES NO SISTEMA AUDITIVO
ANORMALIDMDES MO SISTERMA VISUAL
ANORMALIDMDES MO SISTEMA GASTROINTESTIMAL
ANORMALIDWMDES NO SISTEMA ENDOCRING
ANORMALIDMDES NO SISTEMA GENITURINARIO
ANORMALIDWMDES MO SISTEMA CARDIOVASCLULAR
ANORMALIDMOES MO SISTEMA MUSCULD ESQUELETICO
ANORMALIDRDES NO SISTEMA IMUNOLOGICO
ANORMALIDMDES MO SISTEMA METABOLICO
OUTRAS RELEVANCIAS

Investigacao de Pessoas Sem Queixas
ou Diagnostico Relatado.

S T Y

*  ANORMALIDADES NO SISTENMA METABOLICD
*  OUTRAS RELEVANCIAS
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Encaminhamentos de pacientes

*  SITUAGOES ESPECIAIS
* LISTA DE EXAME GENETICO #icita?f?esd
* CARIOTIPO A?gg'g; I:justria Farmacéutica
* PCR PARA X FRAGIL
 OUTRAS SINDROMES POR EXEMPLO,
FISH PARA SINDROME DE WILLIAMS,SINDROME DE DI GEORGE
METILAGCAO PARA SINDROME DE PRADER WILLI/ANGELMANN
 CGH ARRAY

 PAINEIS MOLECULARES
e SEQUENCIAMENTO DO EXOMA (no momento nao esta disponivel)
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Triagem Neonatal

e Em SC realizada desde 1991 (GF) e todo
Estado 1992

e Desde 2016 foi para FEPE-PR

A Genetica acompanha Fenilcetonuria,
Biotinidase (Galactosemia)

* Fenilcetonuria: 170/80 acompanhamento
e Biotinidase 2010: 55/30 acompanhamento

‘—_
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Resumo Apac Doencas Raras
Ano 2021 - Quantidade Média de

atendimentos
50 semanais 20 a 30

13

Quantidade
B Janeirc M Feversire [ Margo Abril B Maio
M Junho N Julho M Agosto ™ Setembro Outubn
M Hovembro M Dezembro
TOTAL: 238
Resumo APAC Doencas Raras Ano 2021 - Quantidade MEDIA: 19,83

Janeire  Feversiro Margo Abril Maio Junho Julb Agosto Setembro Outubro  Movembro Dezembro

2z 17 28 a2 41 a6




\ﬂ‘j tele-educacao

)

1 Telessatdde

FSC

E seguimos...

B () TRABALHO
R O e EM
f, EQUIPE

— )Y
=/

i

https://www.keepcalmandposters.com/poster/5907
208_keep_calm_and love_genetics

https://www.keepcalmandposters.com/poster/59
07208_keep_calm_and_love _genetics
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Perguntas e respostas




