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PARECER TECNICO NAT/TJES N° 0473/2019

Vitoéria, 25 de marco de 2019.

Processo n° |
impetrado por |
BN rcpresentada por [N

O presente Parecer Técnico visa a atender solicitacao de informacoes técnicas requeridas

pela Vara Unica de Boa Esperanca- ES sobre o procedimento: Sequenciamento

Completo Exoma.

I -RELATORIO

1.

De acordo com os fatos relatados na inicial, o Requerente de 02 anos e 09 meses de
idade, e desde seu nascimento apresenta sintomas/sinais como "desnutricao, fronte
proeminente, fundos palpebrais com obliquidade superior”. com hipotese
diagnostica de "acidose tubular mista com nefrocalcinose e raquitismo. Embora
tenha passado por varios médicos e realizado inimeros exames, o Requerente ainda
nao obteve um diagndstico preciso, que permita um prognostico e a realizacao de
tratamento adequado, portanto foi solicitado o exame de sequenciamento completo

de exoma.

2. As fls 15 consta laudo médico, datado de 31/10/2018, informando que o Requerente

de 2 anos 4 meses, com quadro de déficit de ganho pondero estatural desde 2 meses
de vida associado a poliuria e polidipsia. Em marco/2017 esteve internado no
Hospital Universitario Cassiano Anténio Moraes (HUCAM) para investigacao
diagnostica onde foi detectado Acidose metabolica grave, com AG sérico normal e

hipercloremla, com achados compativeis de Sindrome de fanconi, com disfuncao
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renal, raquitismo provavelmente secundério ao quadro de acidose e nefrocalcinose
bilateral. Na investigacao foi descartado Cistinose Nefropatica e nao fechou nenhum
Erro Inato de Metabolismo. Tem ainda atraso global do desenvolvimento
neuropsicomotor com Ultrassom transfontanela mostrando ectasia dos ventriculos
laterais mas com Ressonancia Nuclear Magnética de encéfalo normal. Nao tem
histéria familiar para doencas renais nem metabolicas e pais nao sao consanguineos.
Por se tratar de caso de acidose tubular renal grave, com manifestacio muito
heterogénea da doenca que nao se encaixe em um grupo especifico de tubulopatia se

faz necessario o estudo genético do paciente (Exoma).

. As fls 16 consta laudo ambulatorial individualizado — BPAI, solicitando o exame de
exoma, com hipdtese diagnostico de acidose tubular mista, nefrocalcinose e
raquitismo grave. Ao exame fisico constatou-se, desnutricao, fonte proeminente,

fenda palpebrais com obliquidade superior.

. As fls ndo numeradas, contas receituario de inimeros medicamentos, datado de

12/09/2018, assinado pela médica nefrologista, Dra. Patricia Meirelles, CRM ES

7418.

. As fls 18 consta laudo médico, datado de 17/09/2017, informando que o Requerente
de 1 ano e 3 meses com quadro de déficit de ganho pondero estatura I observado
desde 2 meses de vida associado a poliuria e polidipsia, Em marco/2017 esteve
internado no Hospital Universitario Cassiano Anténio Moraes (HUCAM) por 28 dias
para investigacao di~gnostica onde foi detectado acidose metabolica grave, com AG
sérico normal e hipercloremia com achados compativeis de Sindrome de Fanconi,
com disfuncao renal, raquitismo provavelmente secundario ao quadro de acidose e
nefrocalcinose bilateral. Na investigacao foi descartado Cistinose nefropatica e nao
fechou nenhum Erro inato de metabolismo. Tem ainda um atraso global do
desenvolvimento neuropsicomotor com USTF mostrando leve ectasia dos
ventriculos laterais mas com Ressonancia Nuclear magnética normal. Nao tem
histéria familiar para doencgas renais nem metabdlicas e pais sdao jovens nao

consanguineos. Por se tratar de caso de acidose tubular renal grave, com
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manifestacdo muito heterogénea da doenca que nao se encaixe em um grupo

especifico de tubulopatia se faz necessario o estudo genético do paciente (Exoma).

6. As fls 20 e 21 consta relatério de consulta ambulatorial, datada de 22/05/2017, com

as principais informacoes:

a) dificuldade de ganho pondero estatural grave desde 4 meses de vida e Poliuria e

Polidipsia;
b) Hipouricemia, Hipomagnesemia, Hipocalcemia, Hipofosfatemia.
c¢) Disfunc¢ao renal melhorada.

d) Fosfatase Alcalina muito elevada, PTH (Paratormonio) elevado, rarefacao 6ssea

difusa, raquitismo hipofosfatemico.

e) Hipercalciuria, Hiperfosfaturia, Hiperuricosuria, Glicosuria, Cetonuria,
proteinuna (tubular) - Beta 2 microglobulina aumentada, Cistina na urina negativa

Magnesiuria normal, Citraturia normal.

f) EAS com pH normal em vigéncia de acidose e depois pH alcalino com melhora da

acidemia 1 AGU positivo Nefrocalcinose bilateral.

g) Pais nao consanguineos.

IT- ANALISE
DA LEGISLACAO
1. A Portaria N©° 399 de 22 de fevereiro de 2006 divulga o Pacto pela Saude
2006 — Consolidacao do SUS e aprova as Diretrizes Operacionais do referido pacto.
Em seu Anexo II , item III — Pacto pela Gestao, item 2 — Regionalizacao, define que
um dos Objetivos da Regionalizacdo é garantir a integralidade na atencao a satde,
ampliando o conceito de cuidado a satide no processo de reordenamento das agoes de

promocao, prevencao, tratamento e reabilitacdo com garantia de acesso a todos os
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niveis de complexidade do sistema.

2. A Resolucao n° 1451/95 do Conselho Federal de Medicina define urgéncia e

emergencia: Artigo 1° - Os estabelecimentos de Prontos Socorros Piblicos e Privados deverdo ser
estruturados para prestar atendimento a situacoes de urgéncia-emergéncia, devendo garantir todas as
manobras de sustentagio da vida e com condigbes de dar continuidade a assisténcia no local ou em

outro nivel de atendimento referenciado.

Paragrafo Primeiro - Define-se por URGENCIA a ocorréncia imprevista de agravo a satide com ou

sem risco potencial de vida, cujo portador necessita de assisténcia médica imediata.

Paragrafo Segundo - Define-se por EMERGENCIA a constatacio médica de condicdes de agravo a
satde que impliquem em risco iminente de vida ou sofrimento intenso, exigindo portanto, tratamento

médico imediato.

DA PATOLOGIA

1.

Este item nao sera abordado pois se trata de investigacao diagnostica

DO TRATAMENTO

1.

Este item nao sera abordado pois se trata de investigacao diagnostica.

DO PLEITO

1.

Identificacao de mutaciao por sequenciamento por amplicon até 500
pares de bases (02.02.10.011-1): consiste na extracio de DNA seguido do
sequenciamento bidirecional pelo método de sanger de uma sequencia de até 500
pares de bases. O método é utilizado para identificacdo de mutacdes pontuais,

delecoes e duplicacoes de bases.

III- DISCUSSAO E CONCLUSAO
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1. No presente caso, o Requerente de 02 anos e 09 meses e desde seu nascimento
apresenta sintomas/sinais como "desnutri¢ao, fronte proeminente, fundos palpebrais
com obliquidade superior”, com hipotese diagnostica de "acidose tubular mista com
nefrocalcinose” e raquitismo. Embora tenha passado por varios médicos e realizado
inimeros exames, o Requerente ainda nao obteve um diagndstico preciso, que

permita um prognostico.

2. Nao consta nos autos documento comprobatorio da solicitacdo administrativa prévia
do exame (SISREG - Sistema Nacional de Regulacao) ou documento que comprove a
negativa de fornecimento por parte dos entes federados (Municipio e Estado), nem
mesmo relato do Requerente. Foi anexado aos autos apenas a solicitacdo do exame

em formulario padrao.

3. Nao se trata de urgéncia médica, de acordo com a definicdio de urgéncia e
emergéencia pelo CFM (Conselho federal de Medicina), mas ha de se considerar que
apesar do Requerente ter ficado 28 dias internado no Hospital das Clinicas para
investigacao diagnostico, nao foi possivel conclui-lo. Adicionasse a isso o quadro de

disfuncao renal e raquitismo, o que concede prioridade ao pleito.

4. Em conclusao, este NAT entende que o exame é padronizado pelo SUS e esta indicado
para conclusao do diagnoéstico do Requerente. Nao ha evidéncias de que o exame
pleiteado esteja cadastrado no SISREG. Cabe a SESA disponibiliza-lo com prioridade.
Mesmo que nao seja do Municipio a responsabilidade pela disponibilizacdo da
consulta, ele devera cadastrar a solicitacio do exame no sistema, caso ainda nao
tenha feito, e acompanhar a tramitacao até que o exame seja efetivamente agendado e

informar ao Requerente.
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