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PARECER TECNICO/TJES/NAT N° 2153/2019

Vitoria, 19 de dezembro de 2019.

Processo de no° e
| impetrado  por
representado por | N

O presente Parecer Técnico visa atender a solicitacao de informacodes técnicas do 1° Juizado
Especial Criminal e da Fazenda Publica do Juizo de Serra - ES, requeridas pelo MM. Juiz de
Direito Dr. Antonio Moreira Fernandes, sobre o procedimento: Consulta com geneticista,

bem como procedimentos necessarios para o tratamento do Requerente.

I -RELATORIO

1. De acordo com os fatos relatados na Inicial, o Requerente é portador de atraso global
do desenvolvimento psicomotor, desnutricao cronica grave, dificuldade de ganho de
peso, doenca do refluxo gastroesofagico, defeito congénito da glicosilacao (mutacao do
gene SSR4), artrite reumatoide com sequelas pulmonares de doenca granulomatosa,
instabilidade de tronco, dentre outras alteracoes motoras, com historico de
internacoes devido a complicacoes decorrentes da alteracdo genética. Diante do
exposto, recorre a via judicial para acompanhamento com um especialista em

Genética.

2. Asfls. 19 consta a Carteira de Identidade do Requerente ||| | QN I com
data de nascimento no dia 16/01/2017.

3. As fls. 23 consta o Laudo Médico, em papel timbrado do Hospital Estadual Infantil
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Nossa Senhora da Gléria, emitido no dia 12/12/2018 pela Dra. Vanessa Delfino
Moraes, informando que o paciente ||| | | . 12scido em 16/01/2017,
de 1 ano e 10 meses, apresenta diagnostico de Sindrome Genética, com delecao do gene
SSR4 desde a internacao hospitalar de novembro de 2017. Ap6s a primeira internacao
neste hospital o paciente ja internou 5 (cinco) vezes devido a perda de peso,
hipoglicemia, perda da sonda de gastrostomia, infeccao urinaria e gastroenterite, além

de aparente descuido materno em relagao a crianca.

4. As fls. 24 consta o Resumo de Alta Hospitalar, em papel timbrado do Hospital
Estadual Infantil Nossa Senhora da Gléria, emitido no dia 04/02/2019 pela Dra.
Vanessa Delfino Moraes, informando que o paciente ||| |GG »2scido
em 16/01/2017, apresenta diagnostico de Sindrome Genética, com delecao do gene
SSR4, sendo internado devido a gastroenterite, com desidratacao e hipoglicemia,
evoluindo apoés tratamento hospitalar com melhora do estado geral, tendo alta com
medicacoes de uso habitual e encaminhamentos para consulta com gastropediatra e

neuropediatra.

5. As fls. 27 consta o encaminhamento ao geneticista, em papel timbrado do Hospital
Estadual Infantil Nossa Senhora da Gléria, emitido no dia 04/02/2019 pela Dra.
Vanessa Delfino Moraes, informando que o paciente ||| [ GG, »2scido
em 16/01/2017, apresenta diagnostico de Sindrome Genética, com delecao do gene

SSR4, necessita de agendamento com médico geneticista para seguimento.

II- ANALISE
DA LEGISLACAO

1. A Portaria N© 399 de 22 de fevereiro de 2006 divulga o Pacto pela Satde 2006
— Consolidacao do SUS e aprova as Diretrizes Operacionais do referido pacto. Em seu
Anexo II, item III — Pacto pela Gestao, item 2 — Regionalizacdo, define que um dos

Objetivos da Regionalizacao é garantir a integralidade na atencao a satide, ampliando
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o conceito de cuidado a saide no processo de reordenamento das acoes de promocao,
prevencao, tratamento e reabilitacdo com garantia de acesso a todos os niveis de

complexidade do sistema.

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

emergéncia: Artigo 1° - Os estabelecimentos de Prontos Socorros Publicos e Privados deverido
ser estruturados para prestar atendimento a situacbes de urgéncia-emergéncia, devendo
garantir todas as manobras de sustentacao da vida e com condicoes 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 saide 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 satide que
impliquem em risco iminente de vida ou sofrimento intenso, exigindo portanto, tratamento

médico imediato.

DA PATOLOGIA

1.

As doencas congénitas da glicosilacao (CDG) sao doencas genéticas do metabolismo
das glicoproteinas, glicanos e glicolipidios, de heranca autossomica recessiva em sua
maioria, caracterizadas pela deficiéncia total ou parcial de enzimas ou proteinas
envolvidas na glicosilacao de proteinas. A maioria das CDG ocorrem por defeitos nas
vias de N-glicosilacado ou O-glicosilacao. Atualmente, temos mais de 100 CDGs

descritas.

O diagnostico de alguns subtipos de CDG pode ser feito por dosagens de atividade
enzimatica e/ou sequenciamento genético, entretanto, para varios subtipos ainda nao
foram identificadas as enzimas ou genes responsaveis. Nestes casos, a analise
estrutural dos N-glicanos por espectrometria de massa pode auxiliar nos estudos de
vias biossintéticas, indicar genes candidatos e/ou promover novos insights sobre os

processos envolvidos na N-glicosilacao.
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3. Os aspectos clinicos dessas doencas sdao graves e multissistémicos, envolvendo desde
sintomas pré-natais (hidropsia ou ascite) até malformacdes congénitas e retardo de
desenvolvimento neuropsicomotor (RDNPM). Para a triagem das CDG que envolvem a
N-glicosilacao, o exame mais utilizado é a isoeletrofocalizacao da transferrina (IEFTF),
sendo o unico realizado para investigacao de CDG no laboratoério de erros inatos do
metabolismo (LEIM) do Hospital de Clinicas de Porto Alegre (HCPA). A confirmacao
do diagnostico das CDG envolve, na maioria dos casos, exames genéticos ainda de

dificil acesso via Sistema Unico de Saude.

DO TRATAMENTO

1. O aconselhamento genético e algumas das opcoes de tratamento variam de acordo
com o subtipo da doenca. A terapia génica, substituicao enzimatica, mudanca da via
metabolica e suplementacido com substrato sao terapias muito promissoras e

teoricamente viaveis para os pacientes com doencas congénitas da glicosilacao - CDG.

DO PLEITO

1. Consulta com geneticista, bem como procedimentos necessarios para o

tratamento do Requerente.

2. A especialidade médica em questao (geneticista) corresponde a especialidade que lida
com doencas de origem genética, raras e que em sua maioria Sao congénitas e
incuraveis no estagio atual da medicina. Atuando tanto no tratamento como na
prevencao e diagnostico destas patologias. Procedimento considerado de média

complexidade.
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III- DISCUSSAO E CONCLUSAQO

1. De acordo com os documentos anexados, o paciente ||| GG 2scido

em 16/01/2017, apresenta diagnostico de Sindrome Genética, com defeito congénito
da glicosilacio (CDG), por delecao do gene SSR4, com histéria prévia de varias

internacoes devido a complicagoes relacionadas a esta doenca.

2. Apos andlise de documentos encaminhados, este Nuacleo conclui que a consulta com

médico geneticista, procedimento padronizado pelo SUS, esta indicada para o caso em

tela, para tratamento especifico da doenca.
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