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VIDAS RARAS
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EDITORIAL

Foto: Eduardo Tavares

/EDITORIAL

Quem nasce com uma doenga rara vive em meio a um
estado de incerteza repleto de barreiras. As primeiras
surgem logo no nascimento, quando a familia sequer
consegue ter um diagndstico médico. Logo depois,
aparecem as dificuldades emergenciais para acessar
tratamentos, medicamentos e encontrar especialistas
na area.

A procura é também incessante por informacao: vocé
liga a TV e ndo encontra programas que falem sobre
doencas raras. Abre o jornal e ndo Ié noticias diarias
sobre o tema. E na internet, ainda sdo poucos os ve-
iculos especializados e confiaveis. Algumas condicbes
sequer foram nominadas. A prépria comunidade mé-
dica, inclusive, ainda ndo é preparada adequadamente
na graduacao para atender essa parcela da populacdo.
Os médicos acabam se deparando com os casos quan-
do ja estdo atuando. E na maioria das vezes o diagnds-
tico acontece tardiamente depois de uma saga que
envolve diversas especialidades médicas.

Nao por acaso, venho batendo na tecla ha algum tem-
po sobre a urgéncia de as faculdades de medicina e
de outras areas da saude incluirem em suas grades
de ensino disciplinas relativas a genética médica, por
exemplo, para ajudar no diagnostico precoce de do-
encas raras, principalmente daquelas doengas dege-
nerativas. Ja estive no Conselho Nacional de Educacao
solicitando que déem énfase a tais conhecimentos nos
curriculos de formacdo, uma vez que definir diretrizes
curriculares ndo é uma atribuicdo dos parlamentares.
Em nossa subcomissdo também abordamos essa ur-
géncia, fazendo com que o tema saisse de um nicho.

Lembro ainda que temos a Portaria n° 199, de 30 de
janeiro de 2014, do Ministério da Saude, que represen-
tou grande avanco para a atencdo integral as pessoas
com doencas raras. No entanto, em termos de efeti-
vacao da politica publica, ainda falta muito para que
o impacto aconteca na vida das pessoas, até mesmo
porque sao pouquissimos os Servicos de Referéncia
habilitados no pais. A maioria deles ainda se concentra
nas Regides Sul, Sudeste e Centro-Oeste e ha apenas
um servico na Regiao Norte do Brasil.

Ainda, cabe aqui falarmos, que ndo temos Protoco-
los Clinicos e Diretrizes Terapéuticas (PCDTs) para
a maioria esmagadora das doencas, bem
como medicamentos para trata-las. O
desafio é tdo grande, que ultrapassa

a barreira financeira, tdo falada
durante as andlises de reco-
mendacdo de tecnologias

nos sistemas de saude.
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Se considerarmos a existéncia de 6 a 8 mil diferentes
doencas raras, a discrepancia é gritante quando pensa-
mos em tratamentos disponiveis. Nao chegamos nem
a primeira centena de PCDTs e a incorporacdo dos me-
dicamentos de Ultima geracdo no SUS ndo acontece na
celeridade que almejamos.

Anecessidade de ampliar a atenc¢do integral as pessoas
com doencas raras é tdo urgente que, no final de 2021,
a ONU adotou a Resolucao “Enfrentando os desafios
das pessoas que vivem com uma doenga rara e de suas
familias”. A iniciativa tem o objetivo de que todos os
Estados-Membros fortalecam seus sistemas de saude
para promover atencao integral, equanime e universal
a todos os acometidos por uma condicdo rara. O Bra-
sil, junto ao Catar e Espanha, teve papel muito impor-
tante no processo inicial de proposi¢cdo da resolucdo.

Esse é o retrato da complexa realidade dos raros. Uma
realidade que é global e mais que justifica a importan-
Cia dessa subcomissao existir. Nosso objetivo principal
€ acompanhar e aprimorar as politicas publicas dire-
cionadas as pessoas com doencas raras, mas sempre
levando em conta que o foco ndo pode ser somente a
saude. Acesso a educacdo, trabalho, cultura, esporte,
lazer... nossa atuagdo precisa ser transversal, porque
s6 assim alcangaremos a inclusao.

Ao longo desses anos de CASRaras, conseguimos jogar
luz sobre varios temas pouco ou nada falados. E eu te-
nho muito orgulho de saber que nosso colegiado nao
€ mais temporario, mas permanente. Uma demonstra-
¢do do compromisso que conseguimos despertar em
nosso Parlamento. Reunimos especialistas, demos voz
as familias e organizacdes, promovemos reunides com
o Executivo e o Judiciario, buscamos unir esforcos mul-
tiprofissionais para preencher lacunas, mas sobretudo,
aprendemos muito e trouxemos para mais perto da
causa parlamentares de todos os partidos e vertentes.

Expressamos a mais profunda gratiddo a todas e a to-
dos que se envolveram nessas discussdes e processos
e, sobretudo, a equipe da Consultoria Legislativa do
Senado, sempre atenta, disponivel e dedicada.

Nas paginas a seguir, vocé confere um resumo de tudo
0 que nosso time conseguiu realizar ao longo desse
ano e os desafios que temos pela frente. Uma sintese
de muito trabalho, compromisso e amor.

Boa leitura!

Senadora Mara Gabrilli
Presidente da CASRaras
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0 QUE SAQ

DOENGAS RARAS =

De acordo com o Ministério da Saude, doenca rara €  Principais caracteristicas das doencas raras:
a ..t aquela que afeta até 65 em cada 100 mil individuos, ou
seja, 1,3 pessoa para cada 2 mil individuos. Estima-se
que existam entre 6 mil e 8 mil tipos diferentes de do- ® As doengas raras geralmente sdo cronicas, progres-

encas raras, 80% delas decorrem de fatores genéticos; sivas, degenerativas e algumas vezes trazem risco
i ; as demais advém de causas ambientais, infecciosas, de morte.
1 imunoldgicas, entre outras.
! , = Ndo existe cura para essas doencas, mas ha medi-
h; ' As doencas raras sao caracterizadas por uma ampla camentos para tratar os sintomas. Para isso, € ne-
' : diversidade de sinais e sintomas e variam ndo s6 de cessario o diagnostico PRECOCE.
‘j LT doenca para doenca, mas também de pessoa para
| pessoa acometida pela mesma condicao. = As doencas raras alteram diretamente a qualidade
i de vida da pessoa e, muitas vezes, o paciente perde
i ' No Brasil, hd estimadas 13 milhdes de pessoas com a autonomia para realizar suas atividades. Por isso,
¥ | doencas raras, segundo pesquisa da Interfarma. Na causam muita dor e sofrimento tanto para o pauen-
b Unido Europeia, por exemplo, estima-se que 24 a 36 te, quanto para os familiares.

milhdes de pessoas tenham doencas raras.
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0 BRASIL PASSA PELA CAS

/SEN. HUMBERTO COSTA

A Comissdo de Assuntos Sociais (CAS) do Senado Fe-
deral é um dos mais importantes foros do Congresso
Nacional e do préprio pais para tratar de temas de alta
relevancia e amplo impacto publico. De seguridade a
assisténcia social; das relagdes de emprego as ques-
toes raciais e de direitos humanos; da saude, cultura
e educacdo ao meio ambiente e direitos das pessoas
com deficiéncia, praticamente todas as pautas que in-
teressam ao Brasil e aos brasileiros passam por |a.

Conduzir um colegiado cujo escopo de atuagdo, em
suma, é tdo vasto quanto a nossa propria Constitui-
¢do, dada a diversidade de areas sobre as quais nos
debrucamos, ndo é uma tarefa facil. Atualmente, mais
de 400 itens comp&em a nossa lista de matérias, dos

quais quase 60 ja estdo prontos para serem votados
pelos 21 membros titulares da comissdo, que conta
ainda com mais 21 suplentes.

A criacdo, no seio da CAS, da Subcomissdo Permanente
de Direitos das Pessoas com Doencas Raras, presidida
por ela, - Mara Gabrilli - € uma exemplo claro de sua
determinacdo. A proposta, prontamente apoiada por
nés assim que Mara a apresentou, tem se mostrado
um acerto na defesa desse segmento social historica-
mente prejudicado em politicas publicas, em razdo de
uma cruel invisibiliza¢do social.

Com a vitéria do Estado de Direito e o reforco ao papel
das nossas instituicdes democraticas, o Brasil retomou

seu caminho de desenvolvimento sustentavel e inclusi-
VO, em que os projetos de interesse da populacao sao
prioridade, e a sociedade é peca fundamental na cons-
trucdo, no debate e nas decisdes sobre o nosso futuro.

E com esse espirito de abertura e participacdo popular,
de escuta social atenta, que a Comissao de Assuntos
Sociais do Senado Federal tem trabalhado cotidiana-
mente. E é um privilégio que, nesse gigante desafio
com o qual lidamos todos os dias, possamos contar
sempre com a lideranga inspiradora e decisiva da se-
nadora Mara Gabrilli.

Humberto Costa
Presidente da Comissao de Assuntos Sociais (CAS)
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JUNTOS, SOMOS MAIS FORTES!
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/SEN. FLAVIO ARNS

A Subcomissao Permanente de Direitos das Pesso-
as com Doencas Raras € um espaco para discutir as
politicas publicas necessarias para a populacdo que
convive com as doencgas raras. Como membro da
Subcomissao, acompanhei as discussdes sobre os
diversos temas e desafios que precisam ser supera-
dos para que todas as pessoas com doencas raras e
seus familiares tenham os direitos garantidos.

Estima-se que, em nosso pais, cerca de treze mi-
Ihdes de pessoas possuam alguma doenca rara.
Um universo diverso, uma vez que existem cerca
de sete a oito mil doencas consideradas raras. Pen-
sar em politicas publicas para estas pessoas e suas
familias significa abrir espacos para ouvir e en-
tender, para depois agir de maneira adequada as
necessidades. E esse tem sido nosso proposito no
Senado Federal. Em parceria com a senadora Mara
Gabrilli, que preside a CASRaras, temos atuado nao
apenas na promocdo de debates temdaticos, mas,
principalmente, na busca de avancos legislativos e
na cobranca de acBes efetivas do poder publico. E
podemos dizer, sem sombra de ddvidas, que con-
tamos com o engajamento de muitos senadores e
senadoras sensiveis a causa dos raros.

O dialogo com as pessoas e suas familias, entidades
representativas e profissionais que atuam na area
tem sido uma marca desta Subcomissdo. A partir
das interlocug¢des que temos promovido, é possivel
elencar alguns dos principais desafios para a cons-
trucao de uma rede de apoio e servi¢os, com acesso
aos tratamentos, diagnéstico precoce, avango nas
pesquisas e, sobretudo, recursos orcamentarios
para que as politicas publicas evoluam.

Para citar alguns exemplos, destaco a necesséria
ampliacdo dos atendimentos especializados no Sis-
tema Unico de Satde (SUS) e redes de apoio para as
familias; a criacdo de um Cadastro Nacional de Pes-
soas com Doengas Raras; 0 acesso ao tratamento
adequado edidlogo permanenteemrelacdoaospro-
cessos de incorporagdo das medicagdes pelo SUS.

Outro desafio é a necessidade de estruturacdo de
um centro de articulagdo nacional de pesquisas e
inovacdo sobre doengas raras, além da ampliacdo
dos centros de referéncia existentes. Também é
preciso ampliar a oferta de exames diagnésticos no
SUS, com a estruturacdo de Centros de Saude Pu-
blica de Precisdo, que auxiliam no sequenciamento
genético em recém-nascidos, em parceria com UTIs
neonatais e organiza¢des da sociedade civil, como
recentemente foi instituido pela Fiocruz do Parana.

Para tanto, é fundamental fortalecermos os recur-
Sos para esta area no or¢gamento do Ministério da
Saude. Devemos sempre considerar que, ao ofer-
tarmos servicos e incorporar tratamentos pelo SUS,
os custos decorrentes do direito a judicializacdo
serdo minimizados. Sabemos que o acesso a me-
dicagcdo adequada, quando disponivel, produz im-
pacto na diminuicdo de outros custos da doenga
e traz melhorias na qualidade de vida para toda a
familia.

Pensando no apoio as familias, apresentei o PL
682/2019, que estabelece beneficios fiscais para o
contribuinte do Imposto de Renda da Pessoa Fisica
(IRPF) que possua dependente acometido por do-
enca rara. O projeto determina que, nesses casos,
ocorra deducao em dobro no valor pago pelo con-
tribuinte. Além disso, a matéria atribui prioridade
na restituicao do IRPF aos que se enquadram nessa
situagao.

Diariamente, nossos gabinetes em Brasilia e no
Parana estdo em contato com familias e entidades
ligadas a causa dos raros, sempre com o propoésito
de buscar a garantia de direitos e efetivacao das po-
liticas publicas. E uma luta permanente, mas temos
certeza de que, juntos, somos mais fortes! Vamos
em frente, sempre!

Senador Flavio Arns
Membro da CASRaras
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/SEN. DAMARES ALVES

Foto: Arquivo pessoal

Foi com alegria que recebi, da Senadora Mara Gabrilli,
0 convite para participar da Subcomissao de Doencas
Raras - CASRaras. Mais honrada fiquei por ter sido
eleita vice-presidente desse relevante colegiado, cujo
objetivo é avancar nas discussdes e politicas para as
pessoas raras em nossa nagao.

No curto periodo de tempo de seu funcionamento, ja
€ possivel comemorar importantes avancos da Sub-
comissao. Em trés meses, foram realizadas quatro
audiéncias publicas e diligéncias. Em 27 de setembro
de 2023, presidi a audiéncia publica para debater o es-
tagio atual de implementacao do Programa Nacional
da Triagem Neonatal, uma medida que salva vidas e
muda destinos. Ja, em 2 de outubro, participei da di-
ligéncia ao Laboratério do Instituto J6 Clemente, na

2023

cidade de Sao Paulo, o maior em exames do Teste do
Pezinho realizados no Brasil.

Os avangos ja comecaram e ndo pararao. Estdo agen-
dadas mais cinco audiéncias publicas e certamente se-
rao realizadas outras diligéncias nos préximos meses
pela CASRaras. Vamos manter, na pauta do Senado
Federal, o debate sobre as pessoas raras e suas ne-
cessidades. Vamos continuar avan¢cando na garantia
de direitos e em politicas que promovam qualidade de
vida das criangas, adolescentes, jovens e adultos raros
em todo o pais. E essa a missdo da CASRaras, que cer-
tamente sera cumprida sob a lideran¢a da nossa presi-
dente, senadora Mara Gabrilli.

Senadora Damares Alves
Vice-Presidente da CASRaras
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O Ministério da Saude estima que ha pelo menos 13
milhdes de pessoas no Brasil com alguma condicao
rara de saude. Por esse motivo, a Comissao de Assun-
tos Sociais (CAS) do Senado criou a CASRaras, uma sub-
comissao, presidida pela senadora Mara Gabrilli (PSD-
-SP), para tratar do tema. Tetraplégica depois de um
acidente de carro — que a deixou sem movimentos do
pesco¢o para baixo — Mara é, no plano pessoal, um
modelo de resiliéncia; no plano publico, € uma refe-
réncia de trabalho denodado; e, sob qualquer angulo
e sob todos os aspectos, um exemplo de superagao e
de compromisso com a inclusao social de pessoas com
deficiéncia e com pacientes de doencas raras.

Entenda-se aqui como inclusao a importancia da im-
plantacdo de politicas sociais e a gestdo qualificada
na distribuicdo dos recursos. A Politica Nacional de
Atencdo Integral em Genética Clinica, na Comissao de
Direitos das Pessoas com Doencas Raras (CASRaras),
depois de ouvir diversos especialistas ao longo deste
ano, identificou a dificuldade de diagndstico por falta

/SEN. EFRAIM FILHO

INCLUSAO

RARA

el

de qualificacao dos profissionais e a concentracao dos
centros de tratamento no Sul e Sudeste como os maio-
res problemas para atendimento desses pacientes.
Expandir a rede de ambulatérios para doencas genéti-
cas é um passo fundamental para a sobrevivéncia dos
“raros”.

E preciso debater a inclusdo das pessoas com doencas
raras nas escolas, no mercado de trabalho, na cultu-
ra, nos esportes e no lazer. Mas, ao mesmo tempo e
principalmente, é preciso diagnosticar as doencas ra-
ras, que sao extremamente diversas. Cada uma afeta
orgaos diferentes, tem seu proprio conjunto de sinto-
mas e exige tratamentos especificos. Atualmente, le-
vantamentos estimam que um paciente consulte cerca
de 10 médicos de diferentes especialidades até desco-
brir que tem uma doenca rara. Consequentemente, os
diagnosticos sao frequentemente tardios, feitos anos
apos o inicio dos sintomas. Como em muitos casos a
detec¢do precoce da doenca é determinante para evitar
sequelas graves, o diagndstico tardio acaba custando

| wid

muitas vidas todos os anos.

Aqui, no Senado, fui relator-revisor da Medida Proviso-
ria do “Minha Casa, Minha Vida" (MPV 1162/23) e pude
oferecer uma emenda a proposta que garantiu que 1,1
milhdo de maes de criangas e adultos com deficiéncia
ou doenca rara, de baixa renda, que recebem o Be-
neficio de Prestacao Continuada (BPC), ndo fossem
excluidas do acesso a esse programa. O texto da MP
garantia que poderiam participar do programa, em
condi¢Bes especiais, com isenc¢do das contrapartidas
financeiras e quitacdo total de suas casas, os benefi-
ciarios do BPC e do Bolsa Familia. Entretanto, o texto
ndo citava as maes desses beneficiarios, que, na condi-
cdo de representantes legais de seus filhos e em nome
deles, assumem as despesas e o gerenciamento diario
dos recursos do BPC.

Ao propor a emenda, levei em conta o impacto despro-
porcional das doencas raras na vida das maes de baixa
renda, que tém um filho com doenca rara. E comum

2023

Foto: Sidney Lins

que elas abandonem sua profissao ou fonte de renda
para se dedicarem integralmente ao cuidado de seus
filhos. Frequentemente, essa mae (ou guardido legal)
dedica-se em tempo integral a crianca ou adolescente
com a doenca rara, cuidando da alimentacao, higiene
e transporte da crianca, sendo, portanto, incapaz de se
envolver em trabalho remunerado. Isso faz com que
elas enfrentem, além do problema, dificuldades finan-
ceiras e emocionais enormes.

Contando com a dedicagdo absoluta da senadora
Mara Gabirilli, voz firme em defesa dos raros e desam-
parados, nés esperamos avancar com politicas publi-
cas que sejam realmente eficazes. Nesse sentido, to-
dos somos raros e temos urgéncia em construir uma
sociedade mais igualitaria, justa e inclusiva.

Senador Efraim Filho
Membro da CASRaras

pag. 13






CASRARAS | EDIGAO ESPECIAL

A divulgacdo acessivel dos resultados do trabalho da
comissdo especial que se dedica as doencas raras é
de extrema importancia para amplificar o impacto das
acdes em prol dessas pessoas. Ao tornar as informa-
¢Oes compreensiveis para todos, promove-se a cons-
cientizagdo sobre a complexidade e sobre os desafios
enfrentados por quem convive com essas condi¢des.

2023

A linguagem acessivel desempenha um papel funda-
mental na quebra de barreiras de compreensao, per-
mitindo que a sociedade em geral compreenda a gravi-
dade e a urgéncia em torno das doencas raras.

Senador Alessandro Vieira
Membro da CASRaras

Foto: Arquivo pessoal
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/CASRARAS EM ACAO

MAOS A OBRA!

COMO FOI PENSADO 0 PLANO DE TRABALHO DA CASRARAS EM 2023

Vocé sabia que antes de dar inicio aos trabalhos da
subcomissao, a presidente do colegiado - no caso a
senadora Mara Gabrilli - apresentou um plano de tra-
balho com todas as a¢des a serem realizadas?

Em 2023, o plano de trabalho da CASRaras foi molda-
do com um olhar abrangente e amplo, pensando em
abarcar todos os brasileiros com doencas raras e o
primeiro desafio que enfrentam: o diagnéstico. Nao
por acaso, a subcomissao deu énfase a fiscalizacdo de
duas importantes politicas publicas: o Teste do Pezi-
nho do Programa Nacional de Triagem Neonatal (Lei n°
14.154/2021) e a Politica Nacional de Atencao Integral
em Genética Clinica (Portaria n° 81, de 2009 e poste-
riores).

O Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN) é
responsavel por testar e identificar precocemente be-
bés com doencas metabdlicas, genéticas, enzimaticas
e endocrinolégicas. O teste do pezinho é o exame fei-
to a partir do sangue coletado do calcanhar do bebé e
gue permite identificar doencas graves com o objetivo
de prevenir as sequelas, deficiéncias e até mesmo o
Obito que essas doengas podem causar. Além disso, o
PNTN visa acompanhar e encaminhar a crianga duran-
te o processo de tratamento, por isso, as suas agdes
devem ser articuladas entre o Ministério da Saude, Se-
cretarias de Saude dos estados, municipios, Distrito Fe-
deral e Distritos Sanitarios Especiais Indigenas (DSEI).

Em 2021, o PNTN foi ampliado por meio da Lei n°
14.154/2021, que alterou o Estatuto da Crianca e do
Adolescente, para estabelecer um rol minimo de doen-
cas a serem rastreadas pelo teste do pezinho.

A Politica Nacional de Atencdo Integral em Genética
Clinica (PNAIGC) ja nasceu, em 2009, com grandes de-
safios estratégicos para a sua implementacao, inclusi-
ve sem a previsao de uma fonte de custeio das acdes.
No entanto, os seus objetivos merecem seu aprimora-
mento ja que a politica prevé, entre outras medidas, a

2023

organiza¢dao de uma linha de cuidados integrais (pro-
moc¢do, prevencdo, tratamento e reabilitacdo) em to-
dos os niveis de atencao por equipe multiprofissional,
com atuagao interdisciplinar, assim como capacitacao
de profissionais e incentivo a pesquisas.

“Estas sao medidas urgentes e que precisam sair do
papel, uma vez que irdo facilitar o acesso ao diagnds-
tico e, com isso, oferecer uma rede assistencial espe-
cializada para tratamentos desde a infancia, ja que
75% das doencas raras afetam os bebés e as criancas,
ainda, 80% das doencas raras sao de origem genética”,
pontuou a senadora Mara Gabrilli.

Também foi incluido no plano de trabalho uma doenca
prevalente nas pessoas idosas, que traz impactos na
memoria e na marcha e pode levar a deméncia: Hidro-
cefalia de Pressao Normal. Muitas vezes confundida
com Alzheimer e Parkinson, doencas ainda sem cura,
a Hidrocefalia tem cura por meio de uma neurocirur-
gia. No entanto, a dificuldade de se diagnostica-la tem
prejudicado muitas pessoas e dificultado o acesso ao
tratamento.

Por fim, em tema relevante e relacionado ao diagnosti-
co, a CASRaras discutiu o acesso as formulas dietotera-
picas para erros inatos do metabolismo, doencas que
ja sao diagnosticadas pelo teste do pezinho.

Ao total, a CASRaras programou a realizacdo de qua-
tro audiéncias publicas, além de uma visita técnica ao
Laboratério do Instituto J6 Clemente, na cidade de Sao
Paulo, o maior laboratério em exames do teste do pe-
zinho realizados no Brasil e credenciado pelo Ministé-
rio da Saude como Servico de Referéncia em Triagem
Neonatal.

A conclusao do Plano de Trabalho 2023 trouxe novos
desafios e a subcomissdo assume compromisso em
abordar e trabalhar nestas questdes ao longo do pro-
ximo ano.
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CASRARAS REALIZA AUDIENCIA PUBLICA SOBRE A AMPLIAGAD
DA TRIAGEM NEONATAL, 0'FAMOSO TESTE DO PEZINHO.

Em setembro de 2023, a CASRaras realizou a audiéncia
publica para debater o estagio atual para a ampliacao
do PNTN, o Programa Nacional de Triagem Neonatal,
aprovada pela Lei n° 14.154/2021.

A Lei determina a ampliacao do Teste do Pezinho, mas,
na pratica, pouca coisa mudou desde que foi sancio-
nada, ja que ainda ndo houve a ampliacdo do nimero
de doencas triadas e a inclusdo dos grupos previstos
nas fases Il, Ill, IV e V da Lei. Desse modo, hoje, mui-
tos bebés que possuem condi¢Bes raras vao para casa
sem diagnéstico para doencas que podem levar a dis-
turbios organicos irreversiveis e deficiéncias que pode-
riam ser evitados.

Na audiéncia, questdes como a dificuldade de exames
comprobatérios e a demora no diagnostico, que pode
levar até 5 anos, foram abordadas pelos representan-
tes da sociedade civil e autoridades que participaram
da discussao.

Durante a audiéncia, ficou clara a urgéncia do Ministé-
rio da Saude exercer seu poder fiscalizador sobre es-
tados que ainda ndo conseguem cumprir a Fase | da
Lei, com os testes ja consolidados no SUS para sete do-
encas ou condicBes. Outra dificuldade é a escassez de
centros credenciados para acompanhamento destas
doengas raras — sdo somente 31, concentrados nas
regides Centro-Oeste, Sul e Sudeste. Sem contar que,
a heterogeneidade do grande territério do nosso pais
aliado a falta de gestao da qualidade do gasto publico
impedem por exemplo que o Sistema Unico de Saude
forneca medicamentos de baixissimo custo, que po-
deriam ser facilmente manipulados e ofertados pelo
SUS, a exemplo das féormulas magistrais. Ou ainda
do aproveitamento de estruturas ja existentes, como
o laboratério de farmacia do Hospital das Clinicas da
Universidade de Sao Paulo (HC/USP), que poderia, por
meio de investimentos publicos, dar inicio a uma solu-
¢do importante ao problema da biotina para tratar a
deficiéncia de biotinidase e hidrocortisona para tratar
a hiperplasia adrenal congénita, doencas que foram
incorporadas no PNTN em 2012.

Os debatedores também indicaram que as Regides
Norte e Nordeste do pais sdo as mais duramente im-
pactadas pela falta de laboratérios especializados, de
profissionais, de hospitais de referéncia e até mesmo
de transporte para os exames. Todos esses fatores
causam paralisaces no Programa Nacional de Tria-
gem Neonatal. Um exemplo alarmante citado foi sobre
alguns estados que fazem as coletas de sangue para o
teste, porém nao realizam o estudo desses materiais,
o que leva muitas familias a acreditarem que o bebé
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foi devidamente testado, mas na realidade isso ndo
ocorreu.

Na audiéncia foi pontuado ainda que os efeitos positi-
vos da triagem neonatal vao além da prevencdo por-
que ao detectar doencgas incapacitantes e oferecer os
devidos tratamentos, além da melhoria da qualidade
de vida e saude do cidadado, isso também gera econo-
mia ao Sistema Publico de Saude.

O governo, por sua vez, admite que ndo ha um prazo
para o cumprimento de todas as etapas da legislacao
que ampliou o Teste do Pezinho. O desafio atual do
Ministério da Saude é a regulamentacdo, organizacao
e implementacdo das estruturas por todo o pais para
identificar 50 doencas, além das sete disponiveis hoje.

Um ponto importante levantado durante a audiéncia
foi o pioneirismo do Distrito Federal na ampliacdo das
condig¢des triadas, que hoje ja faz a triagem de todas
as condic¢des listadas na Lei n® 14.154/2021, totalizan-
do pelo menos 62 condicfes. Isso demonstra que é
possivel executar e ampliar o teste do pezinho no SUS
e temos um modelo que vem sendo replicado por al-
guns municipios como o de Sdo Paulo, que também ja
promoveu este avango.

Outro ponto destacado na discussdo foi a logistica.
Neste aspecto, a atua¢do dos Correios no transporte
de material para exame é um ponto crucial, uma vez
que é necessario agilidade para que as amostras sejam
entregues em tempo apropriado.

Para a Dra Helena Pimentel, colaboradora do PNTN
do Ministério da Saude, o caminho logistico da tria-
gem neonatal envolve varias questdes, desde a coleta
nos municipios até o resultado final. De acordo com
ela, a paralisacdo da triagem em alguns estados se da
por inimeros fatores, como atrasos no transporte das
amostras, atrasos na conclusdo e entrega de resulta-
dos, vazios assistenciais nos estados da Regido Norte
por falta de pessoal, auséncia de pactuac¢do das instan-
cias gestoras nos estados e também a defasagem na
Tabela SUS, desatualizada ha 15 anos.

Quanto a lei objeto da audiéncia, Pimentel disse que
é importante Ministério, parlamentares e especialistas
trabalharem juntos, mas que ha um desencontro entre
0 que foi feito como lei e 0 que existe na pratica. De
acordo com ela, o Ministério da Saude esta formando
uma Camara Técnica para o PNTN, realizando estudos
de impacto regulatério para promover a regulamenta-
¢do da Lein® 14.154.
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CORREIOS

Durante a audiéncia, o Diretor de Negocios da Empre-
sa Brasileira de Correios e Telégrafos, Mauricio Fortes
Garcia Lorenzo, falou sobre uma parceria dos Correios
e Ministério da Saude entre 2014 e 2018, que come-
¢ou com oito estados e depois se expandiu para todo
o pais. A época, os Correios criaram um envelope espe-
cifico para o transporte das amostras. No entanto, em
2019, o governo federal encerrou essa parceria com
os Correios, que ainda assim manteve a parceria com
alguns estados e municipios.

De acordo com Lorenzo, o compromisso da empresa
publica é de transportar as amostras no menor tempo
possivel, mas que algumas questdes de infraestrutura
e logistica fogem do controle dos Correios. O gargalo
de tempo no transporte das amostras, no entanto, po-
deria ser sanado com a celebracdo de uma parceria
centralizada no Ministério da Saude. Dessa forma, o
servico expresso (Sedex) poderia ser ofertado em to-
dos os municipios para que o gestor com menor dis-
ponibilidade de recursos nao seja penalizado.

/BOTA AQUI O SEU PEZINHO

MORTALIDADE INFANTIL E
DISPENSAGAO DE MEDICAMENTOS

A presidente da Sociedade Brasileira de Triagem Neo-
natal e Erros Inatos de Metabolismo (SBTEIM), a Dra.
Tania A. S. Sanchez Bachega ressaltou que triar nao é
sé fazer os testes, mas sim ter uma linha de cuidados
que ofereca, além do diagndstico, atencdo e tratamen-
to para essa crianca até a vida adulta. A triagem reduz
a mortalidade infantil e as deficiéncias evitaveis, além
de reduzir os custos do SUS. A especialista ressaltou
gue um dos fatores que dificulta a execu¢ao do pro-
grama de triagem neonatal € a alta rotatividade de ges-
tores de saude e falou da necessidade de campanhas
de orientacdo para as maes, para que consigam levar
seus filhos para fazer o exame logo no terceiro dia de
vida.

Bachega lembrou da incorporacdo do medicamen-
to hidrocortisona, em 2015, mas que ainda hoje nao
esta sendo dispensado aos pacientes. Segundo ela, o
laboratério do Hospital das Clinicas da Universidade
de Sao Paulo (USP) disp&e de pessoal e expertise para
produzir hidrocortisona e biotina para tratar a hiper-
plasia congénita e a deficiéncia de biotinidase, doen-
cas inseridas no PNTN em 2012. No entanto, lamentou
o fato que o laboratério ndo recebe investimentos no
magquinario ha 20 anos.

Foto: Marcos Oliveira/Agéncia Senado

2023

Foto: Jefferson Rudy/Agéncia Senado

GARGALOS EVIDENCIADOS

Heterogeneidade dos estados que impede a uniformizacao de todas as etapas de implementacdo da Triagem
Neonatal no Brasil.

Necessidade de incorporagao de tecnologias para realizacao dos exames.

Disponibilidade de tratamentos medicamentosos e linhas de cuidado.

Credenciamento de Servicos de Referéncia.

Campanhas informativas as maes sobre a importancia da Triagem Neonatal.

Falta de informacao, suporte e apoio para a realizacao da Triagem Neonatal, notadamente a auséncia de estru-

tura para o transporte gratuito que permita aos pais levarem os bebés até os locais de coleta do sangue para
0s exames e para os testes de confirmacao.

Comprometimento de todos os participantes em formar um pacto pela resolucdo dos problemas que ainda
ndo permitiram a plena implementacao, uniforme e universal para todos os 2,7 milhdes de bebés que nascem
anualmente no Brasil.

Amostras devem ser analisadas tempestivamente.
Melhoria no transporte das amostras para os centros de triagem - Correios.
Defasagem da tabela de repasses de recursos - Tabelas SUS.

Deficiéncia na formacdo de profissionais médicos com conhecimento em doencas raras, principalmente a falta
de incentivo para a formag¢do de médicos geneticistas.

Expansao com responsabilidade: expandir sim, mas em conjunto sanar os gargalos levantados.
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BUSCA ATIVA

A busca ativa € um servico crucial para o Programa Nacional de Triagem Neonatal, mas ainda tem fragilidades
porque muitos pais ndo retornam aos laboratérios para a confirmagdo dos exames em caso de altera¢des serem
detectadas no primeiro exame que foi realizado na maternidade.

Essa confirmacdo é necessaria para garantir a salde daquele bebé assim como para iniciar o tratamento precoce
e, com isso, diminuir ou eliminar as sequelas associadas a essas doencas. Muitas vezes, o |JC precisa acionar os
servicos dos Conselhos Tutelares para conscientizar as familias e oferecer qualidade de vida as criangas.

Entretanto, mesmo quando o IJC localiza os pais dos bebés para que comparecam para os testes de confirmacao,
existe uma dificuldade logistica quanto ao transporte. Muitas vezes, é necessario acionar o Servico Social das Pre-
feituras para a oferta de transporte para esse bebé e seus pais e, desse modo, acelerar o processo de coleta de
um novo exame porque, dependendo da condigdo suspeita, a crianca pode vir a falecer sem mesmo confirmar
a doencga.

Infelizmente, ainda sdo colocados obstaculos pelas prefeituras para a oferta do transporte publico gratuito a
estas familias, ja que o bebé ainda ndo recebeu um diagndstico definitivo. As senadoras sairam da visita com o
compromisso de buscar uma solucdo para este gargalo.
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/0O QUE QUE TEM NA SOPA DO NENE?

O termo “doencas metabdlicas” engloba uma série
de doengas, no entanto, dentre elas, ha um grupo de
condi¢bes metabdlicas raras, todas de origem genética
chamadas de Erros Inatos do Metabolismo. Elas sao
causadas por uma altera¢cdo dos genes condicionada
antes do nascimento do bebé. Por esse motivo, infeliz-
mente, elas ndo se manifestam claramente até o nasci-
mento da crian¢a. Como resultado desse mau funcio-
namento, o corpo ndo aproveita de maneira adequada
os alimentos ingeridos e, consequentemente, é inca-
paz de elaborar o produto ou metabdlito necessario.

Estima-se que no Brasil, pelo menos 3.500 pessoas, en-
tre adultos e criancas, sofram de algum erro inato do
metabolismo e facam uso recorrente de formulas nu-
tricionais. A maioria foi acometida pela fenilcetondria,
uma doenca congénita e genética que é ocasionada
pela falta de capacidade do figado em transformar a
fenilalanina (um aminodacido que faz parte das protei-
nas) em outro aminodacido chamado tirosina.

Quando o figado ndo transforma a fenilalanina em ti-
rosina, os niveis desse aminoacido aumentam muito
no organismo, N30 apenas No sangue, Mas em outros
locais do corpo, como o cérebro, por exemplo. Isto sig-
nifica que a questao é muito séria. Pode levar a morte
ou causar deficiéncias fisicas e intelectuais irreversi-
veis, por isso, o diagnostico e tratamento devem ser
feitos o mais rapido possivel.

Pensando nessa populacao que tem erros inatos do
metabolismo, em outubro de 2023, a CASRaras realizou

uma audiéncia publica onde debateu o acesso as formu-
las nutricionais especiais no sistema publico de saude.

Atualmente, ha estados no pais em que a distribuicdo
das férmulas nutricionais ndo ocorre de forma organi-
zada e frequente. A falta do composto leva a perda de
peso dos pacientes e graves prejuizos de desenvolvi-
mento, levando, muitas vezes, ao ébito.

A nutricionista Soraia Poloni, membro da Sociedade
Brasileira de Triagem Neonatal e Erros Inatos do Meta-
bolismo, explicou na audiéncia que as formulas sdo a
principal fonte de proteina dos pacientes. “Eles deixam
de comer alimentos por causa das doencgas e precisam
ser suplementados, para que ndo haja caréncia das
proteinas no organismo. Sem essas férmulas, eles po-
dem desenvolver diversos problemas de saude, prin-
cipalmente o enfraguecimento dos ossos, queda da
imunidade, infeccBes de repeticdo, anemias refratarias
ao tratamento, perda de peso, desnutri¢cdo e dificulda-
de de cicatrizacdo. Eles dependem desses suplemen-
tos para manter a vida"”, pontuou.

AsenadoraMara Gabrillilembrou, na audiéncia, deuma
questao importante e que faz parte do dia a dia dessas
familias: o cheiro e o gosto das féormulas. Emocionada,
a parlamentar pontuou “Temos poucas opg¢des de fér-
mulas no SUS, pouco respeito as preferéncias da crian-
ca e a ofertadaquelaférmula a qual ela melhor se adap-
ta. A gente esta falando do alimentar, um momento
que nao deveria gerar sofrimento. A vida dessas crian-
¢as depende desse cuidado e olhar mais carinhoso”.

Foto: Waldemir Barreto/Agéncia Senado
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MAES METABOLICAS

Simone Arede, uma das fundadoras do Grupo Maes
Metabolicas, expde na pratica a fala da senadora Mara.
Convidada para a audiéncia, ela compartilhou suas ex-
periéncias com o filho que necessita de alimentagao
especial. De acordo com Arede, toda familia que convi-
ve com uma crianca, adolescente ou adulto que neces-
site de férmula, em algum momento passara pela falta
desse alimento. “E uma situacdo desagradavel em que
a pessoa se vé a mercé da Justica, e mesmo em vias
judiciais, muitas vezes encontram empecilhos, dificul-
tando o processo”, afirmou.

Durante a audiéncia, Arede pediu licenca para de-
monstrar o desafio que é preparar as duas Unicas
formulas, de diferentes marcas, disponiveis no Brasil.
Os compostos sao dificeis de diluir e sdo praticamente
impalataveis. Assim, sem mostrar os rétulos, alguns
senadores puderam verificar o forte odor e o aspecto
nada atrativo, exemplificando o sofrimento para uma
crianca ou adolescente em idade de crescimento po-
der alimentar-se.

/O QUE QUE TEM NA SOPA DO NENE?

Chocante para muitos presentes na audiéncia, Arede
ainda afirmou que, se essa mistura fosse realizada em
um copo comum, todos os dias, em pelo menos dez
dias, o copo teria que ser descartado, pois ficaria pre-
to e com o cheiro horrivel. Argumentou, também, que
muitos adolescentes ndo querem fazer o uso da formu-
la quando ndo estdo em casa porque o cheiro e o sabor
sdo tdo desagradaveis que, ap6s consumidas, geram
mau halito intenso. Por isso, preferem ndo se alimentar
e as consequéncias podem ser devastadoras para es-
ses organismos que ainda estao em desenvolvimento.

Para finalizar, Arede fez um apelo emocionado para
gue as pessoas tivessem a oportunidade de escolher
a formula que melhor se adaptasse ao seu paladar,
mas que encontram barreiras para isso dada a falta
de op¢des das férmulas ofertadas pelo SUS. Também
sugeriu que a ANVISA buscasse regulamentar esses ali-
mentos, pois € uma questdo que dificulta bastante que
novas férmulas cheguem ao Brasil para que os pacien-
tes tenham o direito de escolha.

Foto: Roque de Sd/Agéncia Senado
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RESOLUGAO DA ANVISA

Nos anos 2018 e 2019, a ANVISA conduziu um proces-
so regulatério e criou uma categoria especifica para
formulas dietoterapicas para erro inato do metabolis-
mo, estabelecendo assim os requisitos de composicao,
qualidade, seguranca e rotulagem para esses produ-
tos. Antes dessa resolucao, essas férmulas eram abar-
cadas como alimentos para fins especiais, sem uma
categoria especifica para enquadramento, ou seja, a
medida garantiu a seguranca sanitaria e nutricional
das férmulas. Contudo, a falta de uma regulamenta-
¢do desse setor dificulta que novas férmulas cheguem
ao Brasil para que os pacientes tenham o direito de
escolha.

VITORIA IMPORTANTE

A senadora Mara Gabrilli conseguiu incluir uma emenda no texto da reforma tributaria, aprovada em dois turnos
no Senado, garantindo o direito a aliquota reduzida na tributacao de férmulas nutricionais. Reduzir ou eliminar
tributos sobre esses itens nao apenas alivia o 6nus financeiro das familias que ja enfrentam desafios significati-

vos, mas também garantem acesso a essas formulas que sao essenciais para prevenir deficiéncias neurologicas
graves em bebés e criancas, além de outras sequelas causadas pela alimenta¢do inadequada.
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NA ULTIMA AUDIENCIA PUBLICA DO ANO,
CASRARAS DEBATE A POLITICA DE ATENGAO
ETICA CLINICA.

ERANGA
BIOLOGICA

/UMA HERANCA BIOLOGICA

A quarta e ultima audiéncia publica deste ano da CAS-
Raras debateu um tema muito importante para apri-
morarmos o diagnostico das doencgas raras no Brasil:
a formacdo de médicos, enfermeiros e profissionais
de saude. A ideia é que esses profissionais, ainda na
faculdade, tenham acesso ao conteudo sobre genética
médica, ja que 80% das doencas raras tém origem ge-
nética e atingem prioritariamente criancas.

De acordo com a senadora Mara, com o avango tecno-
l6gico para a avaliacdo e diagndstico, um novo nicho
médico foi consolidado, a Medicina Gen6mica, que é
capaz de identificar caracteristicas individuais e diag-
nosticar precocemente um grande nimero de condi-
¢Bes genéticas.

Logo no inicio da audiéncia publica, Mayana Zatz, pes-
quisadora e professora do Departamento de Genéti-
ca e Biologia Evolutiva da Universidade de Sao Paulo
(USP), agradeceu a senadora Mara Gabrilli pelos seus
empenhos na area de pesquisa em saude e por ter
proporcionado, em 2020, a aquisicao pela USP do se-
qguenciador de DNA chamado NovaSeq, equipamento
que realiza exames de alta complexidade capaz de
identificar as altera¢des nos genes que sao responsa-
veis por gerar doengas raras.

A pesquisadora e supervisora do Laboratério de Biolo-
gia Molecular do Instituto J6 Clemente, Vanessa Roma-
nelli Tavares, apontou que a situacao das pessoas com
doencas raras, ndo somente no Brasil mas também
pelo mundo, ainda é agravada pelo fato de que nao
ha tratamento conhecido para 95% dessas patologias,
restando somente a oferta de reabilitacdo ou ainda de
cuidados paliativos.

2023

Durante o debate também foi falado sobre a falta de
profissionais gabaritados em genética médica, o que
leva as pessoas com doencas raras a enfrentar verda-
deiros périplos em busca de diagnéstico. Segundo Ro-
manelli, o tempo para que o paciente possa descobrir
0 que o afeta pode variar entre 7 e 10 anos, levando a
pessoa a inumeros especialistas e exames sem que se
chegue a um diagndstico preciso. Ressaltou ainda, que
existem alguns obstaculos para a populacao acessar
0s exames especializados, incluindo testes molecula-
res e genéticos. A titulo de exemplificagdo, a convidada
informou que, atualmente, ndo ha cobertura de 100%
de criangas triadas no teste do pezinho em todo o pais.

A pesquisadora do Instituto J6 Clemente chamou a
atencao ainda para a importancia da capacitacao de
toda uma rede de profissionais, que envolva a coleta
e o transporte dos materiais coletados, para que che-
guem ao centro de referéncia em tempo habil de serem
examinados e testados. Uma das grandes dificuldades
clinicas, de acordo com Romanelli, é a de equipes cli-
nicas interpretarem testes genéticos, evidenciada pela
grande procura de profissionais da saude solicitando
auxilio na interpretacao de testes gendmicos em labo-
ratérios especializados.

Toda essa cadeia cumpre o objetivo de fazer com que
a crianca se desenvolva com maior qualidade de vida e
saude, e também resulta em menor onerosidade aos
sistemas publicos de saude, diminuindo sequelas e
oObitos.
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A presidente da Sociedade Brasileira de Genética Mé-
dica e Genomica (SBGM), dra. Ida Vanessa Doederlein
Schwartz, citou trés desafios importantes para o acesso
tempestivo aos exames e diagnoésticos: niumero limita-
do de médicos geneticistas, fila de espera para aten-
dimento em genética e o oferecimento de servicos de
genética por profissionais ndo habilitados. Como solu-
¢do, Schwartz apontou a necessidade de propiciar con-
sultas com profissionais habilitados, aconselhamento
genético em grupo e equipes multiprofissionais. Tudo
isso possibilitaria o encurtamento da odisseia diagnés-
tica dos pacientes, fortalecendo os servicos de referén-
cia no Brasil.

Ja a representante da Sociedade Brasileira de Genéti-
ca (SBG), a biomédica e mestra em Ciéncias Biolégicas
pela Universidade Federal do Para, Andrea Kely Ribeiro
dos Santos, levantou uma questdo muito importante:
a populacdo miscigenada brasileira torna o mapea-
mento genético clinico mais desafiador e, infelizmente,
ha uma auséncia de dados gendmicos nacionais que
representem todas as regides do Brasil.

Na audiéncia publica também esteve presente o co-
ordenador-geral de Doencas Raras do Ministério da
Saude, Natan Monsores de Sa, que além de sua apre-
sentac¢do, ainda respondeu perguntas formuladas pelo
portal e-Cidadania a respeito das perspectivas quan-
to a capacitacao de profissionais especializados para
atender pacientes com alguma condicdo genética e se

/UMA HERANCA BIOLOGICA
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havera oferta de exames para o diagnéstico nas Unida-
des Basicas de Saude.

Monsores informou que a capacitagdo de profissionais
ja estad no horizonte de a¢des do Ministério para o ano
de 2024, e, em relacao a oferta de exames, ha um pro-
jeto de oferta estruturada, dentro do Sistema Unico de
Saude, com aporte para aquisicdo de equipamentos
de telemedicina. Segundo ele, o Governo usara da tele-
medicina para ofertar servicos de equipes multiprofis-
sionais e assegurar assessoramento genético, mesmo
a distancia, as familias mais carentes em nosso pais.

O grande objetivo da audiéncia publica da CASRaras,
gue encerrou o ano de 2023, foi conscientizar sobre a
Politica Nacional de Genética Clinica — essencial para
o diagnostico precoce e o tratamento de doencas ge-
néticas, principalmente as raras — mas ainda continua
sendo um grande desafio para os gestores do SUS.
Quando foi instituida em 2009, o maior intento era es-
truturar uma rede de servicos para permitir o acesso
da populacdo a esse atendimento especializado, por
meio do aconselhamento genético.

No entanto, a audiéncia publica demonstrou que per-
sistem ainda grandes dificuldades, inclusive a falta
de previsdo de recursos orcamentarios, cenario que
é agravado pela falta de profissionais qualificados na
area. Por isso é tdo importante discuti-la e propor me-
didas para seu aprimoramento.
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LISTAMOS ALGUMAS PROPOSICOES RELEVANTES A RESPEITO DO TEMA “DOENGAS RARAS”

EM TRAMITAGAO NO SENADO FEDERAL E NA CAMARA DOS DEPUTADOS

MATERIA: PL 2776/2023

Ementa: Altera a Lei n° 6.360, de 23 de setembro de
1976, para liberar e autorizar o registro de medica-
mento estrangeiro destinado ao tratamento de doen-
¢as raras nao havendo produto similar no pais e devi-
damente prescrito por profissional de saude.

Autor: Senador Carlos Viana (PODEMOS/MG)

Data: 24/05/2023

MATERIA: PEC 13/2023

Ementa: Altera a Constituicdo Federal e o Ato das Dis-
posi¢des Constitucionais Transitérias para prever imu-
nidade tributaria as opera¢6es com medicamentos de
uso humano destinados especificamente ao tratamen-
to de doencas raras.

Autor: Senadora Damares Alves (REPUBLICANOS/DF),
Senador Lucas Barreto (PSD/AP), Senador Dr. Hiran (PP/
RR), Senador Weverton (PDT/MA), Senador Luis Car-
los Heinze (PP/RS), Senador Romario (PL/R]), Senador
Cleitinho (REPUBLICANOS/MG), Senador Jorge Kajuru
(PSB/GO), Senador Mecias de Jesus (REPUBLICANOS/
RR), Senadora Margareth Buzetti (PSD/MT), Senador
Plinio Valério (PSDB/AM), Senador Zequinha Marinho
(PL/PA), Senador Marcio Bittar (UNIAO/AC), Senadora
Mara Gabrilli (PSD/SP), Senador Izalci Lucas (PSDB/DF),
Senador Flavio Arns (PSB/PR), Senador Ciro Nogueira
(PP/P1), Senador Styvenson Valentim (PODEMOS/RN),
Senador Paulo Paim (PT/RS), Senador Oriovisto Guima-
raes (PODEMOS/PR), Senador Alan Rick (UNIAO/AQC),
Senadora Tereza Cristina (PP/MS), Senador Dr. Samuel
Araudjo (PSD/RO), Senador Rogerio Marinho (PL/RN),
Senador Eduardo Girdo (NOVO/CE), Senador Jayme
Campos (UNIAO/MT), Senador Flavio Bolsonaro (PL/
R)), Senador Hamilton Mourdo (REPUBLICANOS/RS),
Senador Alessandro Vieira (PSDB/SE), Senador Laércio
Oliveira (PP/SE), Senador Marcos do Val (PODEMOS/
ES), Senador Chico Rodrigues (PSB/RR), Senador Carlos
Portinho (PL/R))

Data: 29/03/2023

/PROJETOS EM TRAMITACAO

MATERIA: PL 732/2023

Ementa: Dispbe sobre o regime juridico do trabalho
com apoio das pessoas com deficiéncia ou com doen-
cas raras que apresentem alguma incapacidade fisica,
sensorial, mental ou intelectual.

Autor: Senadora Damares Alves (REPUBLICANOS/DF)
Data: 28/02/2023

MATERIA: PL 2797/2022

Ementa: Institui a Politica Nacional do Cuidado, disp&e
sobre os servi¢os socioassistenciais e modifica a Lei n°
8.212, de 21 julho de 1991, e a Lei n° 8.213, de 24 de
julho de 1991.

Autor: Senadora Mara Gabrilli (PSDB/SP), Senador Fla-
vio Arns (PODEMOS/PR) e Senador Eduardo Gomes
(PL/TO)

Data: 17/11/2022

MATERIA: PL 76/2020

Ementa: Cria e regulamenta as profissGes de Cuidador
de Pessoa Idosa, Cuidador Infantil, Cuidador de Pes-
soa com Deficiéncia e Cuidador de Pessoa com Doenca
Rara e da outras providéncias.

Autor: Senador Chico Rodrigues (DEM/RR)

Data: 04/02/2020

MATERIA: PL 3219/2019

Ementa: Altera a Lein®9.263, de 12 de janeiro de 1996,
para obrigar os servicos de saude a fornecerem infor-
magcdes aos pais de recém-nascidos com microcefalia,
deficiéncias e doencas raras e graves sobre servicos re-
ferenciais e especializados para a condicdo da crianca.
Autor: Camara dos Deputados

Data: 13/10/2021

MATERIA: PL 682/2019

Ementa: Estabelece beneficios fiscais para o contri-
buinte do Imposto de Renda da Pessoa Fisica que pos-
sua dependente acometido por doenca rara.

Autor: Senador Flavio Arns (REDE/PR)

Data: 19/02/2019

MATERIA: PLC 42/2017

Ementa: Dispbe sobre o tratamento de doencgas neu-
romusculares com paralisia motora.

Iniciativa: Deputada Federal Mara Gabrilli

Autor: Camara dos Deputados (PL 1656/2011)

Data: 17/05/2017

MATERIA: PLS 703/2015

Ementa: Altera a Lei n° 8.036, de 11 de maio de 1990,
que dispde sobre o Fundo de Garantia do Tempo de
Servico, e da outras providéncias, para conceder ao
trabalhador o beneficio de saque dos valores do Fun-
do de Garantia do Tempo de Servico (FGTS) quando ele
ou qualquer de seus dependentes for acometido por
doenca ou condicdo enquadrada nas categorias elen-
cadas.

Autor: Senador Romario (PSB/RJ)

Data: 28/10/2015

2023

Ementa: Altera a Lein® 13.693, de 10 de julho de 2018,
para instituir a Semana Nacional da Informacao, Capa-
citacdo e Pesquisa sobre Doencas Raras e alterar a de-
nominacao do Dia Nacional de Doencas Raras.

Autor: Camara dos Deputados

Data: 02/06/2022

Ultimo Estado: 05/06/2023 - TRANSFORMADA EM
NORMA JURIDICA - Lei n° 14.593 de 02/06/2023

Ementa: Altera a Lei n° 6.259, de 10 de outubro de
1975, que “Dispde sobre a organiza¢do das acbes de Vi-
gilancia Epidemioldgica, sobre o Programa Nacional de
Imunizacdes, estabelece normas relativas a notificacao
compulséria de doencas, e da outras providéncias”,
para tornar obrigatéria a notificacdo de doencas raras.
Autor: Senadora Leila Barros (PSB/DF)

Data: 27/08/2019

Ultimo Estado: 04/11/2021 - REMETIDA A CAMARA
DOS DEPUTADOS

Ementa: Institui a Politica Nacional para Doengas Ra-
ras no Sistema Unico de Saude - SUS.

Autor: Camara dos Deputados

Data: 16/09/2016

Ultimo Estado: Aprovado no Senado em 11/07/2018
com alteragdes - REMETIDA A CAMARA DOS DEPUTA-
DOS PARA NOVA ANALISE

Ementa: Cria e regulamenta as profissdes de Cuidador
de Pessoa Idosa, Cuidador Infantil, Cuidador de Pes-
soa com Deficiéncia e Cuidador de Pessoa com Doenca
Rara e da outras providéncias.

Autor: Camara dos Deputados

Data: 18/05/2016

Ultimo Estado: 09/07/2019 - VETADA INTEGRALMEN-
TE PELO PRESIDENTE JAIR BOLSONARO

Ementa: Dispde sobre a instituicao do Dia Nacional de
Doencgas Raras.

Autor: Senador Eduardo Suplicy (PT/SP)

Data: 13/04/2011

Ultimo Estado: 11/07/2018 - TRANSFORMADA EM
NORMA JURIDICA - Lei n° 13.693 de 10/07/2018
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Nosso trabalho no Legislativo é dinamico e incansavel.
Ao longo desse ano a frente da CASRaras, ndo para-
mos por um segundo sequer de pensar em solugdes.

Foi possivel debater com profundidade uma série de
temas caros a comunidade envolvida com os cuidados
as pessoas com doengas raras, em especial pais, fami-
liares e profissionais de saude.

A cada audiéncia publica e tema debatido, minha equi-
pe e eu, assim como os nobres parlamentares que
compdem esta Subcomissao, nos debrucamos sobre
cada demanda apresentada pelo segmento e também
sobre cada gargalo revelado. Diversas iniciativas foram
adotadas a fim de enderecar as questdes levantadas
durante as apresentacdes e debates, tanto no ambito
do Senado Federal quanto por provocacao a outros or-
gaos governamentais. Medidas adicionais certamente
serdo propostas nos proximos meses, como desdo-
bramentos das atividades desempenhadas no ambito
da Subcomissao.

Com muito orgulho apresento um resumo do que nos-
sos encontros e debates renderam em acdes praticas.

Para dar continuidade a esse processo — que teve um
desempenho bastante satisfatério no primeiro semes-
tre de suas atividades, com perspectivas de ampliar o
escopo dos temas a serem debatidos nas reunides vin-
douras —, no inicio da proxima sessao legislativa nos
debrucaremos sobre a Portaria n° 199, de 2014, do
Gabinete do Ministério da Saude, que ha quase uma
década instituiu no ambito do SUS a Politica Nacional
de Atencao Integral as Pessoas com Doencas Raras.

Deixo aqui minha gratidao a todos que caminharam

conosco nessa empreitada pela vida. Em 2024 tem
mais trabalho e lutal

Senadora Mara Gabrilli
Presidente da CASRaras

/RESULTADO DO NOSSO TRABALHO

Foto: Jaciara Aires

PROPOSTAS APRESENTADAS DURANTE AS ATIVIDADES DA CASRARAS:

= Aprimoramento da logistica de coleta e distribuicao
das amostras do teste do pezinho para os laborato-
rios, com destaque para a necessidade de alcancar
as localidades mais remotas da Amazonia.

= Descentralizacao da execucao dos exames laborato-
riais da triagem neonatal.

= Ampliacdo da oferta de servicos de telemedicina no
SUS.

= Realizagdo de campanhas de esclarecimento e cons-
cientizacao da populacao quanto aos diversos aspec-
tos da triagem neonatal.

= Repasse de verbas com prestacdo de contas obriga-
toria pelos gestores municipais e estaduais.

= Atualizagdo do SUS, para que se torne mais susten-
tavel.

= Ampliacdo do numero de centros capacitados a exe-
cutar as diversas etapas da triagem neonatal.

= Atribuicdo, ao Ministério da Saude, de competéncia
para fiscalizar os servicos dos entes subnacionais.

= Modificagdo das normas de licitacao para facilitar a
aquisicdo de insumos para a realizacao da triagem
neonatal.

= Ampliacdo de gastos governamentais em investi-
mento e custeio das a¢des e servicos relacionados
ao PNTN, bem como elevacdo da remuneracao paga
pelos servicos prestados (reajuste da Tabela SUS).

® Realizagdo de monitoramento permanente da pro-
porcao entre nascidos vivos e numero de bebés tria-
dos em cada municipio.

® Implantacdo de programa de fortalecimento da in-
dustria nacional de equipamentos e insumos para
a realizacdo da triagem neonatal, bem como de in-
centivos tributarios para a aquisicdo desses produtos
pelas entidades.

® Gratuidade do transporte publico para que os pais
levemn seus bebés para os testes diagnosticos das do-
encas previstas no PNTN.

2023

= Estabelecimento de protocolo clinico e diretrizes
terapéuticas para a hidrocefalia de pressao normal
(HPN), com capacitacao de equipes de triagem e in-
vestimento na instalagdo de equipamentos de neu-
roimagem.

Realizacao de a¢des de triagem da HPN em asilos e
instituicBes de acolhimento de idosos.

Tradugao e validacao, no Brasil, de escala para o diag-
néstico da HPN.

Desenvolvimento de protocolos clinicos e diretrizes
terapéuticas para erros inatos do metabolismo.

Oferta de férmulas dietoterapicas mais palataveis as
pessoas com erros inatos do metabolismo.

Aumento da rigidez da regulacdo pertinente as for-
mulas dietoterapicas, tratando-as como medicamen-
to em vez de alimento.

Realizacao de programa de triagem de mutacdes ge-
néticas para doencas recessivas direcionada a casais
em idade reprodutiva antes que tenham o primeiro
filho.

Descentralizacdo dos servicos especializados em ge-
nética, com maior disponibilizacdo de servicos e pro-
fissionais geneticistas nas regides Norte, Nordeste e
Centro-Oeste.

Incentivos governamentais para pesquisa e desen-
volvimento de terapias, producao de reagentes e tes-
tes genéticos em territorio nacional, com estabeleci-
mento de parcerias com a iniciativa privada.

Revisdo do orcamento do Ministério da Saude com
relacdo a infraestrutura e aos equipamentos para
diagnostico e tratamento de pessoas com doencas
genéticas, e atualizacao da Tabela SUS com relacao a
procedimentos e exames dessa area.

Criacdo de grupo especializado em doencas genéti-
cas na estrutura do Ministério da Saude.

Aumento da interacdo entre o governo federal e as
instituicBes de ensino e pesquisa, com destaque para
a formacao de recursos humanos, principalmente na
area da gendmica e do aconselhamento genético.
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PRINCIPAIS ENCAMINHAMENTOS ADOTADOS EM 2023

Em decorréncia das questdes levantadas durante as atividades relatadas, foram adotadas as seguintes providén-
cias no ambito das atribuicdes e competéncias do Senado Federal:

= Envio do Requerimento (RQS) n° 109, de 2023, da Se-
nadora Mara Gabrilli, que requer que sejam presta-
das, pela Senhora Ministra de Estado da Satde, Nisia
Trindade Lima, informagbes sobre a implementacdo
dos preceitos da Lei n° 14.154, de 26 de maio de
2021, que tornou obrigatdria a realizacdo do teste do
pezinho ampliado em todo o territdrio nacional.

® Envio do Requerimento (RQS) n° 320, de 2023, da Se-
nadora Mara Gabrilli, que requer que sejam presta-
das, pela Senhora Ministra de Estado da Satide, Nisia
Trindade Lima, que requer informag¢bes sobre a pu-
blicagdo de Protocolo Clinico e Diretrizes Terapéuti-
cas (PCDT) da Lipofuscinose Cerdide Neuronal Tipo 2
(CLN 2) - também conhecida como doenca de Batten
-, necessdrio para orientar o tratamento das pessoas
com a doenga no dmbito do SUS.

® Envio do RQS n° 5559, de 2023, da Senadora Mara
Gabrilli, que requer que sejam prestadas, pela Se-
nhora Ministra de Estado da Saude, Nisia Trindade
de Lima, informacbes sobre a publicacdo de Proto-
colos Clinicos e Diretrizes Terapéuticas (PCDT), apro-
vados pela Comissdo Nacional de Incorporagcdo de
Tecnologias no Sistema Unico de Satde (CONITEC),
a pactuagdo das tecnologias incorporadas e o efetivo
inicio da dispensacao.

= Envio do RQS n° 589, de 2023, da Senadora Mara Ga-
brilli, que requer que sejam prestadas, pela Senhora
Ministra de Estado da Satde, Nisia Trindade Lima,
informacées sobre as acbes do Sistema Unico de
Saude (SUS) voltadas para a atengdo as pessoas com
erros inatos do metabolismo.

® Envio da Indicagdo (INS) n° 13, de 2023, da Senadora
Mara Gabrilli, que sugere a Sua Exceléncia a Ministra
de Estado da Saude que proponha a criacdo, na es-
trutura do Ministério da Saude, de drgdo especifico
responsavel pela assisténcia a saude dos pacientes
com doengas raras.

= Envio da INS n° 89, de 2023, da Senadora Mara Ga-
brilli, que sugere ao Ministério da Saude que a ANS
incorpore tecnologias avan¢adas imediatamente
apos aprovag¢do da Anvisa.

/RESULTADO DO NOSSO TRABALHO

= Envio da INS n° 94, de 2023, da Senadora Mara Ga-
brilli, que sugere ao Poder Executivo Federal, por in-
termédio da Senhora Ministra de Estado da Saude,
que adote as medidas necessdrias para que a Comis-
sdo Nacional de Incorpora¢do de Tecnologias no Sis-
tema Unico de Satide (CONITEC) proceda a avaliacdo
da incorporagdo de valvula programdvel com meca-
nismo antigravitacional para o tratamento da hidro-
cefalia de pressdo normal.,

= Realizacdo de reunido com a Presidéncia da Empre-
sa Brasileira de Correios e Telégrafos para discutir os
problemas no transporte das amostras bioldgicas do
PNTN dos pontos de coleta até os laboratoérios.

= Cumprimento de diligéncia externa no Instituto J6
Clemente, a fim de examinar o fluxo de a¢des para
a realizacdo dos exames de rastreio no ambito do
PNTN.

Envio do Oficio n° 47/2023/CAS ao Conasems, acerca
de informagdes sobre o cumprimento do Programa
Nacional de Triagem Neonatal pelos municipios.

Envio do Oficio n® 49/2023/CAS ao Conass, acerca de
informacdes sobre o cumprimento do Programa Na-
cional de Triagem Neonatal pelos estados.

Protocolo do PL 5771/2023, de autoria da Senadora
Mara Gabrilli, que altera a Lei n° 8.069, de 13 de ju-
Iho de 1990, (Estatuto da Crian¢a e do Adolescente),
para conceder a gratuidade dos transportes coletivos
ao acompanhante de recém-nascido por ocasido da
condugdo deste para a realizacdo de exame ou con-
sulta, no dmbito do Programa Nacional de Triagem
Neonatal, bem assim para o seu retorno ao domicilio
apos o atendimento.

Elaboracao de um Relatério de Atividades em forma-
to de revista, com linguagem acessivel ao publico em
geral, a ser disponibilizado na pagina da CASRaras.

Foto: Eduar

ares
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/SERVICOS DISPONIVEIS NO BRASIL
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SERVIGOS DISPONIVEIS NO BRASIL

Confira abaixo os centros habilitados pela portaria 399/2014 que atendem a populacdo com doencas raras:

UF MUNICIPIO CNES ESTABELECIMENTO
| PA Belém 2694751 Hospital Universitario Bettina Ferro - UFPA
27 Salvador 0004529 Associa¢do de Pais e Amigos dos Excepcionais - APAE
27 Salvador 0003816 Hospital Universitario Prof. Edgard Santos - HUPES
CE Fortaleza 2563681 Hospital Infantil Albert Sabin
CE Fortaleza 2561492 Hospital Universitario Walter Cantidio
CE Fortaleza 2497654 Hospital Geral de Fortaleza - HGF
PE Recife 0000434 Instituto de Medicina Integral Prof. Fernando Figueira - IMIP
= Recife 0000566 Hospital Maria Lucinda
DF Brasilia 10537 HMIB
DF Brasilia 2649527 Hospital de Apoio de Brasilia
GO Anapolis 2437163 Associagao de Pais e Amigos dos Excepcionais - APAE
GO (ElJENIE] 2338734 Hospital Estadual Geral de Goiania Dr. Alberto Rassi
ES Vitéria 11746 Hospital Santa Casa de Vitéria
\Y[€] Belo Horizonte 26948 Hospital Infantil Jodo Paulo Il
MG Belo Horizonte 0027049 Hospital das Clinicas da UFMG
\Y/[€] Belo Horizonte 27022 Hospital Julia Kubitschek
\Y[€] Bom Despacho 2183455 Centro de Especialidades Multiprofissionais Dr. Gé
MG Juiz de Fora 2218798 Hospital Universitario da Univ. Federal de Juiz de Fora
RJ Rio de Janeiro 2708353 IFF
RJ Rio de Janeiro 2296616 Instituto de Puericultura e Pediatria Martagdo Gesteira - UFR]
SP Campinas 2079798 Hospital das Clinicas da Unicamp
SP Ribeirdo Preto 2082187 Hospital das Clinicas de Ribeirdo Preto
SP Santo André 2789582 Ambulatério de Especialidades da FUABC
SP S&o José do Rio Preto 2077396 Hospital de Base de Sao José do Rio Preto
PR Curitiba 0015563 Hospital Pequeno Principe de Curitiba
PR Curitiba 2384299 Complexo do Hospital de Clinicas - UFPR
PR Curitiba 0015644 Hospital Erasto Gaertner
RS Porto Alegre 2237601 Hospital das Clinicas de Porto Alegre
RS Santa Maria 2244306 Hospital Universitario de Santa Maria - HUSM
SC Florianépolis 2691868 Hospital Infantil Joana de Gusmao
SC Blumenau 2522322 Associa¢do Renal Vida

31 HABILITADOS EM 10/11/2023
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