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Siglas

e AE - Atencédo Especializada

e AES - Atencéao Especializada a Saude

e ANVISA - Agéncia Nacional de Vigilancia Sanitaria

o APS - Atengao Primaria em Saude

e CER - Centros Especializados em Reabilitagdo

e CONITEC - Comissao Nacional de Incorporagao de Tecnologias no SUS
e PNTN - Programa Nacional de Triagem Neonatal

e PTS - Projetos Terapéuticos Singulares
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e RAS - Rede de Atencao a Saude
e RCPD - Rede de Cuidados da Saude da Pessoa com Deficiéncia
e SAES - Secretaria de Atencao Especializada a Saude

e SUS - Sistema Unico de Saude
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Glossario

¢ Linha de Cuidados — proposta de organizacao do sistema de saude visando garantir um cuidado
integrado e continuado, com o objetivo de atender as necessidades de saude do usuario do SUS
em sua integralidade

¢ Rede de Atengao a Saude — é definida como os arranjos organizativos de agbes e servigcos de
saude, de diferentes densidades tecnoldgicas, que integradas por meio de sistemas de apoio
técnico, logistico e de gestdo, buscam garantir a integralidade do cuidado

¢ Diretrizes — sao documentos norteadores das melhores praticas a serem seguidas por profissionais
de saude e gestores, sejam eles do setor publico ou privado da saude.

¢ Fluxo assistencial — refere-se a produgao de cuidado ao contemplar as necessidades de saude
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dos usuarios

¢ Regulacao de Sistemas de Saude —tem como objeto os sistemas municipais, estaduais e nacional
de saude, e como sujeitos seus respectivos gestores publicos, definindo a partir dos principios e
diretrizes do SUS, macrodiretrizes para a Regulacédo da Atencao a Saude e executando acgbes de
monitoramento, controle, avaliagdo, auditoria e vigilancia desses sistemas;

¢ Regulacao da Aten¢ao a Saude — agao exercida pelas Secretarias Estaduais e Municipais de
Saude, conforme pactuacao estabelecida no Termo de Compromisso de Gestdo do Pacto pela
Saude; tem como objetivo garantir a adequada prestacao de servigos a populagéo e seu objeto é a
producgao das a¢des diretas e finais de atenc¢ao a saude, estando, portanto, dirigida aos prestadores
publicos e privados, e como sujeitos seus respectivos gestores publicos, definindo estratégias
e macrodiretrizes para a Regulagédo do Acesso a Assisténcia e Controle da Atengao a Saude,
também denominada de Regulagcado Assistencial e controle da oferta de servicos executando
acdes de monitoramento, controle, avaliagao, auditoria e vigilancia da atencéo e da assisténcia a
saude no ambito do SUS; e

¢ Regulacido do Acesso a Assisténcia — também denominada regulagédo do acesso ou regulagao
assistencial, tem como objetos a organizagdo, o controle, o gerenciamento e a priorizagdo do
acesso e dos fluxos assistenciais no ambito do SUS, e como sujeitos seus respectivos gestores
publicos, sendo estabelecida pelo complexo regulador e suas unidades operacionais e esta
dimensao abrange a regulagao médica, exercendo autoridade sanitaria para a garantia do acesso
baseada em protocolos, classificagcado de risco e demais critérios de priorizagao.

e Cuidados continuos ou continuados — conjunto de intervengbes sequenciais que visam
garantir a continuidade da assisténcia a saude e a integralidade do cuidado, mediante avaliagao
e coordenagdo do processo terapéutico (gestdo do cuidado) e o planejamento da transigdo de
cuidados entre diferentes pontos de assisténcia.

e Acodes integradas em saude — conjunto de acgbes educativas, preventivas, de diagnostico,
tratamento e recuperacao que tinham por objetivo a melhoria de vida da populagao.

¢ Projetos Terapéuticos Singulares — conjunto de propostas de condutas terapéuticas articuladas
para um individuo, uma familia ou um grupo, provenientes da discusséo coletiva de um caso por
uma equipe interdisciplinar, com apoio matricial quando necessario.
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Referéncia e contrarreferéncia — Articulagao operacional entre os servigos da rede de atencao
a saude, de modo que as distintas intervengbes em saude, em seus diferentes niveis de
complexidade, sejam ofertadas ao usuario de forma continua.

Credenciamento de servigo — é o ato do respectivo Gestor Municipal, Estadual ou do Distrito
Federal que antecede a habilitacdo do estabelecimento de saude para prestar servigo na area de
Alta Complexidade, de acordo com os critérios especificos em cada portaria de habilitacéo.

Habilitagao de servigo — processo no qual o Gestor Federal, no caso o Ministério da Saude, ratifica
a contratualizacao dos Pontos de Atencdo do Componente Atencéo Especializada, observadas as
responsabilidades definidas em diretrizes publicadas em portarias especificas.

Servicos de Referéncia em Doengas Raras — é o servigo de saude que possui condigbes
técnicas, instalacdes fisicas, equipamentos e recursos humanos adequados a prestacdo da
atencao especializada para pessoas com doengas raras pertencentes a, no minimo, dois eixos
assistenciais

Servicos de Atencao Especializada em Doencas Raras — é o servico de saude que possui
condicgbes técnicas, instalacdes fisicas, equipamentos e recursos humanos adequados a prestagao
da atencéao especializada em uma ou mais doencas raras.

Ministério da
‘& Saude

(2]}
@®
—
©
o
(2}
(1)
O
C
(0}
(e}
a
S
o]
(&]
(2]}
®
(@}
(72}
(%2}
[0}
o
o
©
@®
ie]
=}
(@)
[0}
©
(4]
=
=
-




Conteudo

1.Apresentagcao. . . . . . . . . . . . . i i e e e e e e 7

2Contexto. . . . . . . .. e e e e e e e e 7

3.Politica Publicalntegrada . . . . . . ... .. ... ....... 10
4.Linha de Cuidados as Pessoas com Condicoes Raras . . . . . 12
5.Servicosde Referéncia. . . . . .. ... ... ... ....... 16
6.Consideragées Finais . . . . . .. .. ... .. .. ....... 22
7.BibliografiaConsultada . . . . ... ... ............ 22

‘ Minist’ério da
=" Saude

(2]
®©
—
@©
(hd
(2]
©
On
C
(0
O
o
=
o
o
(2]}
®
o
(7]
n
[
o
o
©
®
e
=}
(©]
[}
©
®
e
<
-




1.Apresentagao

O Sistema Unico de Saude (SUS) dispde de uma politica publica voltada para Atengéo Integral as
Pessoas com Condi¢des Raras, disposta atualmente na PORTARIA DE CONSOLIDACAO N° 2, em
seu Anexo XXXVIII. O presente documento tem por objetivo a divulgacéo de informagbes sobre a
linha de cuidados as pessoas com condigdes raras na Rede de Atencéo a Saude (RAS), em sua visao
geral. Foram sumarizadas informagdes referentes ao fluxo assistencial e a regulagdo dos servigos
de saude habilitados junto ao SUS. Trata-se de uma atualizagao de informagdes relativas ao cuidado
das pessoas com condigbes raras, presentes nas Diretrizes para Atencao Integral as Pessoas com
Condicdes Raras no Sistema Unico de Saude, documento publicado em 2014. Esta ac&o é necessaria
e pertinente a légica do ciclo de vida das politicas publicas estabelecidas pelo Ministério da Saude e a
agenda estratégica do Governo Federal, que visa melhoria nas Diretrizes Normativas.
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2.Contexto

As Doencas Raras sdo um conjunto diverso de condigbes patologicas geralmente crénicas, de
baixa frequéncia na populagcdo em geral que, quando agrupadas, tornam-se expressivas em termos
de contingente de pessoas afetadas (Figura 1). Compdem este grupo de doengas as anomalias
congénitas, os erros inatos do metabolismo, os erros inatos da imunidade, as deficiéncias intelectuais,
entre outras doencgas, € a maioria possui algum tipo de componente genético. Outras etiologias podem
estar associadas, como os fatores nutricionais, os fatores ambientais, os medicamentos, os agentes
teratogénicos, por exemplo. O numero total de doengas raras é de dificil determinagao, mas estima-se
gue haja pelo menos 6.000 doencgas raras em todo o mundo. Algumas tém ocorréncia restrita a grupos
familiares ou individuos, sendo consideradas ultrarraras.

Especialistas recentemente analisaram os dados epidemioldégicos disponiveis no banco de dados
Orphadata/Orphanet, um repositério global de informacdes sobre doencgas raras, e estabeleceram
estimativas de prevaléncia com base em dados de literatura e registros de pacientes (NGUENGANG
WAKAP, 2020). Determinaram que havia informagdes sobre 6172 doengas raras unicas. Destas,
cerca de 70% tinham algum fator genético envolvido e 70% afetavam criangas. Um grande numero
das doencas raras cadastradas na base de dados poderia ser considerado ultrarrara (prevaléncia de
<1/1000000). E, cerca de 150 doengas raras compunham um grupo de maior impacto na populagéo,
por serem mais prevalentes. Fazendo uma estimativa que consideram “conservadora e baseada em
evidéncias”, estabeleceram que, a depender da localidade, de 3,5 a 5,9% das pessoas em todo mundo
poderiam ser afetadas por alguma doenca rara, o que equivale a 263 a 446 milhdes de pessoas.

Numa perspectiva assistencial, as Doencas Raras podem ser compreendidas enquanto condi¢des
cronicas complexas’. Estas condi¢des tém sido definidas como aquelas que tém duragdo maior que 12
meses, que afetam um 6rgao ou sistema de forma grave, que requerem atengéo e acompanhamento
especializado, que estao fora de perspectiva de cura e que tém alto custo e impacto para as pessoas
afetadas, para as familias e para os sistemas de saude. Seu acompanhamento perpassa todos os
niveis de atengao de saude.

Deve-se destacar, que a adocédo do termo “doencas raras” é decorrente da histérica demanda de
pessoas e familia afetadas por reconhecimento de suas condicbes e acesso a cuidados de saude.

1 Podem existir Doengas Raras que cursam com quadros agudos.
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Ha uma diversidade de reflexdes na literatura das ciéncias sociais em saude que destacam o papel
do ativismo e do engajamento de organizagdes de pacientes. Mas, € um assunto no qual conflitos de
interesses, discussdes sobre limites de evidéncias cientificas de tratamentos, demandas judiciais e
outras questdes técnicas e bioéticas sao frequentemente evocados, o que acaba por requerer do gestor
uma avaliagdo parcimoniosa das demandas por incorporagdo de tecnologias em saude especificas
para cada doenga rara.

Outro ponto importante é que o uso do termo Doenca Rara pode induzir o gestor a uma compreensao
paradoxal das necessidades assistenciais da populacao afetada. A ideia de raridade pode gerar a
falsa impressao de “nado importancia” em termos de magnitude do problema de saude. Uma avaliagao
geral dos indicadores de mortalidade ou morbidade provenientes dos sistemas de informacao do SUS
demonstra que alguns grupos de doencgas raras ja se encontram entre as primeiras causas de internacao
ou de desfechos negativos entre criangas de zero a cinco anos. Soma-se ao quadro a ja referida
judicializacao visando a obtengdo de medicamentos ndo padronizados no componente especializado
da assisténcia farmacéutica e que néo estdo incorporados ao rol de tecnologias disponibilizadas pelo
SUS. Também é frequente a intervencao judicial visando garantir internacdo hospitalar ou cuidados
intensivos. As questdes anteriormente descritas evidenciam a necessidade de dar ampla compreensao
aos gestores sobre o contexto assistencial as Doengas Raras, ressaltando sua sobreposi¢ado com os
cuidados em saude das condigdes crénicas e com as politicas de saude voltadas as pessoas com
deficiéncia.

o . Apresentam necessidades
Doengasraras sao condigoes - .
L ] Se apresentam, de modo geral, assistenciais complexasem
geralmente crdnicas e de baixa - g - A,
P - como condigoes progressivas, termosde diagnostico,
frequéncia na populagaoem ) - :
eral degenerativas e incapacitantes tratamentoou
g acompanhamento
Necessitam de cuidados Podem causar elevado -
. e - - - Constituem um grupo
continuos e agoes transversais, sofrimentoclinicoe -
ST ] - T numeroso e diverso de
multidisciplinares e psicossocial para osindividuos g ;
- o o condigoes de saude
multiprofissionais e familias

Figura 1: Caracteristicas gerais das doencgas raras

O reconhecimento temporaneo ou precoce de uma doencga rara permite que agdes adequadas
sejam adotadas pelas equipes de saude, reduzindo o risco de intercorréncias graves ou melhorando
0 prognoéstico e a expectativa e qualidade de vida das pessoas afetadas. Investimentos em acobes
de prevencao, de triagem neonatal ou de capacitacdo para identificacdo de sinais de alerta sao
estratégias que tém sido implementadas por varios paises. De modo geral, envolvem as equipes de
atencao primaria em saude em articulagdo com as equipes de servigos especializados, conforme a
necessidade dos casos.
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Outro aspecto importante das doencas raras € seu curso geralmente crénico (ainda que haja formas
ou episddios agudos), com formas progressivas, quadros degenerativos e risco de lesdes e sequelas
permanentes que podem resultar em incapacidade.

As necessidades assistenciais das pessoas ou familias acometidas por estas doencgas sdo complexas
em termos de diagnéstico, tratamento e acompanhamento. Nesse sentido, estas doengas compartilham
caracteristicas assistenciais com outras condi¢cdes cronicas. O estabelecimento de cuidados continuos
e agdes integradas, multidisciplinares e multiprofissionais tém se demonstrado o modo mais eficaz
para lidar com o curso dessas doencgas. Ha, de modo geral, elevado sofrimento fisico e psicossocial
decorrente dessas complexidades e das mudancgas nas dinamicas sociais e familiares que ocorrem em
funcdo da necessidade de longas internagdes ou de cuidado domiciliar intensivo.

As doencas raras podem ter tempos de manifestacao diversos. Algumas tém manifestagao precoce,
afetando o desenvolvimento somatico ou mental das criancas. Como resultado, sdo necessarias acoes
de estimulacao precoce, de reducao de episddios agudos e de orientacao de cuidados as familias. E ha
aquelas de manifestacao tardia, que podem ocorrer na infancia ou na vida adulta, nas quais a doenca
de base genética, por exemplo, é progressiva e cumulativa. Em ambas as situagdes, podem existir
quadros clinicos com prognéstico incerto, o que significa que os sistemas de saude devem ter medidas
para oferecer o cuidado nestes casos e a adequada orientagcido as pessoas e suas familias. E se tém
verificado avancos em termos de tratamentos multidisciplinares que tém aumentado a expectativa e a
qualidade de vida dessas pessoas.

Nos ultimos anos, as doengas raras tém ganhado maior visibilidade. Primeiro, em decorréncia de um
fendmeno social e comunicacional. As redes sociais na internet tém permitido a veiculagado de casos e
a organizagao de grupos de pessoas com as mesmas doencas, o que tem expandido o conhecimento
da populagao. Segundo, em decorréncia de mudangas na capacidade diagndstica, particularmente no
campo da biologia molecular, assim como em fungao das mudancas no perfil de saude da populacéo.
Os exames moleculares tém sido incorporados as rotinas clinicas e os custos de realizagdo tém
decrescido. Neste sentido, sdo necessarias medidas estratégicas de gestédo para permitir o adequado
acolhimento nos niveis de atengdo do SUS. Por fim, ha uma questdo mercadoldgica relacionada
ao desenvolvimento e pressao para incorporagcdo ao SUS de medicamentos bioldgicos e terapias
avangadas, de modo geral, de alto custo. Deve-se recordar que existem normativas sobre o registro e
a incorporacgao de novas tecnologias no SUS e que estabelecem processos coordenados pela ANVISA
e pela CONITEC.

E necessario destacar também que muitas doengas raras requerem cuidado por especialistas de
diferentes perfis. Em decorréncia da prevaléncia de doencas genéticas, ha um importante papel
atribuido aos profissionais geneticistas, que podem apoiar o adequado diagndstico, orientar condutas
e fazer o aconselhamento genético. As demandas assistenciais dessas pessoas também podem ser
por cirurgias, por estimulacao e reabilitacdo, por orientagdo nutricional e pelo uso de tecnologias
assistivas na sua rotina diaria, entre outras intervencdes. Nesse sentido, € importante que haja um
trabalho coordenado de equipes da atencdo primaria em saude (APS) e da atencgao especializada
a saude (AE) para remover barreiras assistenciais, para planejar os cuidados integrados, para uma
efetiva assisténcia e cuidados.

O Ministério da Saude, por intermédio da Secretaria de Atencao Especializada a Saude (SAES), tem
promovido a articulagido entre suas diferentes areas técnicas que apresentam iniciativas ou interfaces
no cuidado a saude das pessoas com doencgas raras. Nesta perspectiva, surge a necessidade de
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atualizar informacdes sobre as ac¢des de gestdo que podem melhorar o fluxo assistencial ou ajudar no
planejamento de medidas que promovam o diagndstico oportuno e os cuidados de saude adequados
as pessoas com doencas raras.

3.Politica Publica Integrada

Instituida por meio da Portaria GM/MS n° 199/2014 incluida na Portaria de Consolidagédo n° 2/2017,
a Politica Nacional de Atencéo Integral a Saude das Pessoas com Doengas Raras esta voltada para
a inclusao, acolhimento e cuidado das pessoas com enfermidades raras em toda a rede de servigos
do Sistema Unico de Saude (SUS) e tem como objetivo reduzir a morbimortalidade e contribuir para a
reducédo das manifestacdes secundarias. Visa a melhoria da qualidade de vida das pessoas, por meio
de acbes de promogao, prevencao, detecgao precoce, tratamento oportuno, redugao de incapacidade
e cuidados paliativos.
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O modelo de atencdo a saude proposto para as pessoas com doencas raras se estabelece sobre
pressupostos como a integralidade assistencial e a qualidade, a efetividade e a humanizacao do
cuidado, tendo sido estruturado para ter abrangéncia transversal as redes tematicas prioritarias do
SUS. Hoje, estas redes sdo:

e Rede de Atencdo a Saude das Pessoas com Doencas Croénicas;
e Rede de Cuidados da Salude da Pessoa com Deficiéncia;

¢ Rede de Atencéo as Urgéncias e Emergéncias;

¢ Rede de Atencao Psicossocial; e

¢ Rede Cegonha.

A integracao destas redes e de seus pontos de atencdo a saude conforma uma rede integrada com
multiplas portas de entrada. Esta Rede de Atengdo a Saude dispbe dos elementos fundamentais
para atencao as diferentes necessidades e manifestagbes das pessoas com condigdes raras. A linha
que permite a integragdo dos cuidados (Figura 2), articula recursos, condutas e tecnologias, entre
outros elementos, permitindo a montagem de um fluxo assistencial que abrange as necessidades
do usuario, em sinergia com a capacidade instalada do SUS, no sentido de garantir a integralidade
e a transversalidade assistencial, tdo importante para os processos de cogestdo, que promovem a
ampliacdo da saude com qualidade.

De forma transversal aos pontos de atencao, é imperativo o estabelecimento de Projetos Terapéuticos
Singulares (PTS) como forma de prover e gerir os cuidados. O PTS, em conjunto com as estratégias
de acolhimento ao longo da rede e com os protocolos e diretrizes, permite a organizagao da atengao a
saude por meio de processos dindmicos voltados para um fluxo de assisténcia de forma ampla e nao
hospitalocéntrica ou organizada exclusivamente ao redor de tratamento medicamentoso.
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Acolhimento
Entrada

Figura 2: Jornada assistencial da pessoa com doencga rara

A proposta de estruturagdo das dindmicas de cuidado das pessoas com doencas raras na Rede de
Atencao a Saude deve refletir as necessidades identificadas no fluxo assistencial dessas pessoas.
Pode-se sumarizar um conjunto de necessidades frequentemente reportada pelos pacientes (Figura
3). De modo geral, as demandas se relacionam ao acesso a informagéao (tanto para os usuarios dos
sistemas de saude quanto para os profissionais da assisténcia), a oportunidade e a temporalidade do
diagndstico, a légica dos cuidados centrados no paciente e ao fornecimento de algumas tecnologias
em saude.

Figura 3: Necessidades assistenciais das pessoas com doengas raras

Numa perspectiva de organizagao da assisténcia, as demandas podem ser:

e O acompanhamento pré-natal e avaliagdo de risco de nascidos vivos com anomalias congénitas,
mais agdes de aconselhamento familiar e genético, quando pertinentes;
¢ A adequada identificagdo de alteragdes anatdmicas ou funcionais nas consultas que se seguem

ao nascimento, com a realizacao de “teste do pezinho”, “teste da orelhinha”, “teste do olhinho” e
“teste da linguinha”, entre outras rotinas estabelecidas;
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¢ O apoio ao aleitamento, com observacao das possiveis dificuldades nutricionais;
¢ Aldentificagdo de quadros sindrémicos ou neurolégicos; e

¢ O reconhecimento das altera¢des no desenvolvimento infantil (atraso de fala, alteragées motoras,
padrdes alterados de crescimento etc.).

Estas agdes se somam as necessidades assistenciais mais complexas, em casos de episédios agudos
ou emergenciais, como suporte ventilatorio, intervengdes cirurgicas, cuidado domiciliar, etc.

4.Linha de Cuidados as Pessoas com Condi¢coes Raras

Toda linha de cuidados é concebida para representar os fluxos assistenciais estabelecidos e oportunos,
permitindo que o cuidado prestado atenda as demandas do usuario em suas necessidades de saude
(Figura 4). De modo geral, este trajeto é a representacdo esquematica do caminho percorrido pelo
paciente na rede de atencao a saude, com a demonstragdo dos segmentos que dela participam, bem
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como as atividades de setores de assisténcia social ou de outros setores de suporte individual ou
familiar.

Instrumento de apoio as Redes

Ordena o fluxo assistencial, integra e articula todos os
pontos de atencao a saude

Estabelece as intervencoes a serem realizadas em cada
ponto de atencao, envolvendo a promocgao, prevencao,
tratamento, reabilitacao e cuidados paliativos

Figura 4: Caracteristicas gerais de uma linha de cuidados

Este trajeto assistencial permite que os gestores dos SUS e dos servigos de salude consigam organizar
fluxos, coordenando todo processo de trabalho das equipes engajadas e, por conseguinte, garantindo
o adequado funcionamento dos servicos no atendimento aos pacientes. Toda linha de cuidados
deve prever as estratégias de acolhimento e de transferéncia de cuidado, bem como deve assumir
uma perspectiva de qualificagdo da assisténcia. Algumas das etapas podem ser protocolares e ja
estabelecidas por politicas de satde ou resolugdes especificas. E sempre oportuno recordar que a
visdo estratégica global dos componentes da linha de cuidados pode apoiar o planejamento de agbes
para sua implementagao e adequacgao.

O escopo da linha de cuidados as pessoas com doencgas raras pode ser encontrado na Portaria GM/
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MS n° 199/2014, incluida na Portaria de Consolidagao n° 2/2017:

Art. 13. A linha de cuidado da atengcdo aos usuarios com demanda para a
realizacdo das acdes na Politica Nacional de Atencéo Integral as Pessoas com
Doencas Raras € estruturada pela Atengcdo Basica e Atengdo Especializada,
em conformidade com a RAS e seguindo as Diretrizes para Atengéo Integral as
Pessoas com Doengas Raras no SUS.

A organizagao do cuidado no SUS para as pessoas com doengas raras segue a mesma logica das
demais redes, com o estabelecimento de ac¢des de referéncia e contrarreferéncia entre a Atencao
Primaria a Saude (APS) e a Atengéo Especializada a Saude (AE) (Figura 5).

— Porta de enfrada preferencial

—  Atengdo Primaria a Saude Coordenacédo dos cuidados

— Atencéo continua

Pontos de atencédo com
p—l diferentes densidades
tecnoldgicas.

Acbes e semvicos especializados
—1 Atencio Especializada a Saude ambulatoriais e hospitalares,
e de urgéncia e emergéncia.

Linha de Cuidado

Apoio e matriciamento dos
— servicos da Atencéo
Priméria a Salde

Figura 5: Estrutura da linha de cuidados segundo niveis de atengdo em saude.

Embora também se possa dar de outras formas, a APS deve ser a porta de entrada para o paciente
com suspeita de doencas raras. E importante salientar que a maior parte das doengas raras acomete
criangas. Desta forma, o acompanhamento pré-natal, a suplementagao vitaminica para gestante e a
adequada vacinagao, entre outras a¢des, podem ser preventivas ou de detecgao de algumas doencas.
Um grande conjunto de doengas raras sdo afec¢des congénitas que impactam na saude do bebé
em seus primeiros dias de vida, o que pode requerer encaminha-lo para um servico especializado.

Uma politica importante neste contexto € o Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN), capaz
de identificar um conjunto de doengas raras que afeta precocemente a saude de criangas, que foi
incorporada ao Sistema Unico de Saude (SUS) no ano de 1992 (Portaria GM/MS n° 22, de 15 de
janeiro de 1992, incluida na Portaria de Consolidagao n°® 5/2017). O “teste do pezinho” é compulsério
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para todos os recém-nascidos vivos e abrange um conjunto de seis doengas. O PNTN encontra-se
em processo de expansao, previsto em fases, e o exame cobrira cerca de 14 grupos de doengas,
podendo triar mais de 50 diferentes alteragdes genéticas associadas a enfermidades descritas e que
sdo trataveis.

De modo geral, a primeira consulta de um recém-nascido se da em uma Unidade Basica de Saude
(UBS). Durante este primeiro contato, recomenda-se a da coleta da amostra de sangue para o “teste
do pezinho”, lembrando que este procedimento deve ser realizado entre o 2° e 7° dias de vida. Caso
o resultado do teste do pezinho seja sugestivo para alguma das doencas triadas, o paciente devera
ser encaminhado via regulagao assistencial para uma consulta com um especialista na atengao
especializada a saude para investigacao.

Outras doencas e condicbes podem ser monitoradas mediante coleta sistematica de informacoes
da caderneta da crianga no curso dos seus atendimentos pelas equipes de saude da familia ou
no acompanhamento regular do desenvolvimento da crianga. Em certas circunstancias, pode ser
relevante o relato da mae ou do cuidador acerca de infecgcbes de repeticao, problemas alimentares
ou alteragdes cognitivas ou motoras.

Ainda na APS, o apoio pode se dar via estimulo de adesao aos tratamentos ou mesmo via suporte
aos cuidados domiciliares. Nao € incomum que as condi¢des raras sejam acompanhadas de alguma
deficiéncia, o que significa que deve haver sinergia de a¢gdes com os servigos de reabilitacdo. Existem
inumeros exemplos de agdes pertinentes a APS.

No caso de adultos ou idosos, se houver suspeita, clinica ou laboratorial, o usuario deve ser regulado
para os pontos da atencao especializada (média ou alta complexidade), para seguir a investigacao
com especialista.

Na Atencao Especializada a Saude, no nivel secundario do SUS, o paciente sera avaliado pelo
médico especialista a fim de complementar a investigagao diagnostica com confirmagédo ou néo da
doenca rara. Caso se confirme, serdo realizados os exames pertinentes para avaliar o impacto da
doencga no organismo, com a adequada orientacdo sobre os cuidados em saude e a necessidade
de tratamento, medicamentoso e ndo medicamentoso. Sendo necessario o tratamento cirurgico,
de assisténcia nutricional ou de reabilitagdo, o paciente devera ser encaminhado para as unidades
pertinentes ou em unidades de alta complexidade, no nivel terciario.

Os servigos que atendem pessoas com doencgas raras estdo geralmente localizados em hospitais
escola ou hospitais universitarios, locais onde ha disponibilidade maior de equipe multidisciplinar e
multiprofissional e que a estrutura de pesquisa pode apoiar a realizagao de testes moleculares e exames
em gendmica. E importante rememorar que ha muitos ambulatérios de especialidades que prestam
assisténcia as pessoas com doencgas raras e que esta ndao € uma atribuicdo exclusiva de servicos
habilitados. A Portaria GM/MS n°199/2014 (incluida na Portaria de Consolidagao n°2/2017) estabeleceu
o incentivo para os servigos que cumpram os requisitos nela previstos sejam habilitados como Servigos
de Referéncia em Doencas Raras e Servigos de Ateng¢ao Especializada em Doengas Raras, que
devem funcionar integradamente com os servigos da Rede de Cuidados da Saude da Pessoa com
Deficiéncia (RCPD), em especial, com os Centros Especializados em Reabilitacdo (CER) (Figura 6).

Na Atencao Especializada no nivel terciario, o paciente podera dispor da complementacao diagndstica,
terapéutica cirurgica, avaliagao por outros especialistas, tratamentos de alta complexidade e cuidados
paliativos.

Ministério da
'& Saude

(2]
®©
—
@©
(hd
(2]}
@®
On
C
(0
O
o
=
o]
(&)
(2]}
®
o
(7]
n
[
o
o
©
®
e
=}
(©]
[}
©
®
e
<
-




AR Epulss dos Gl deicn.

SRR NTESE O SO DTS
BOCArED G MaCHE s ehOREANGS DAk
& oonliTmiage dlagnostca &
g Sl

O ususdinio terd o

primeira contato e a Ambulatorios de
Especialidades

primeiraconsulta

Outros servigos

RCPD

O usudirio term APS ercaminha o
sceseo 80 SUS por s para avalacho Ag potes de
diferentes portas COATY G i I reahilstacdo serfio
‘“";‘:f‘,';’_’f'::_';'_:'::““ scompanhados por
-‘..-I-: 'h':!.ll:.l UM Guipa

multipredissonal

Figura 6: Fluxo geral de uma pessoa com doenca rara na RAS

Ainda que o fluxo dos pacientes seja esquematicamente apresentado de forma linear, é importante
destacar que o sistema opera na logica de continuidade dos cuidados (Figura 7), ou seja, de forma
nuclear. Os servigos especializados devem estar integrados a APS. A complexidade assistencial das
condi¢cdes raras pode, em certos casos, implicar retencao do paciente nos ambulatérios especializados
ou em unidades de internacéo. E importante, portanto, que haja orientagdo das equipes assistenciais
sobre as condicbes adequadas para a transferéncia do cuidado dos pacientes ou proceder a
desospitalizacdo ou conducéo para o cuidado domiciliar.

Nesse contexto, o papel do sistema de regulagdo do acesso assistencial é essencial. As equipes
de regulagdo devem ser capacitadas para compreender as necessidades particulares dos grupos
de doencgas raras, compreendendo que, mesmo que a maioria delas tenha curso crdnico, pode
haver episoddios agudos que requerem intervengdes em tempo oportuno. Essa regulacdo deve ser
compreendida como um processo de organizacdo das demandas assisténcias por meio do qual se
estabelece um equilibrio entre a oferta de servigos e as necessidades dos pacientes, com a coordenagao
de todas as solicitacbes por uma central.

No caso das doengas raras, a regulagao assistencial deve coordenar o encaminhamento de pacientes
em situacdes de urgéncia ou a priorizagdo do atendimento ou internagdo para cada caso, o que
permite respostas singulares dentro dos limites do sistema de saude, no caso o SUS. Também pode
auxiliar no monitoramento dos casos na rede de atencao a saude, assegurando a disponibilidade dos
recursos necessarios para prover respostas assistenciais efetivas, em consonancia com as pactuagdes
estabelecidas para os niveis de atencao e entre os componentes da RAS e se fiando nos preceitos de
regionalizag&o e hierarquizagdo do SUS.

A assisténcia as pessoas com doengas raras, de modo geral, tem sido circunscrita aos modelos
assistenciais centrados na oferta de servigcos, o que nem sempre atende as necessidades dos
pacientes. Os servigos especializados tém sido buscados como primeira opg¢ao assistencial, e sdo
utilizados como recurso de assisténcia continuada as pessoas com doencgas raras. O estabelecimento
adequado dos fluxos de “referéncia e contrarreferéncia” (transferéncia do cuidado), de mecanismos
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para desospitalizagdo do cuidado domiciliar e a capacitacdo das equipes de APS podem apoiar a
gestdo na reducgao de filas nos ambulatérios de especialidades e no dimensionamento das demandas
por internagao.

Compreende-se que o fluxo estabelecido na linha de cuidados é dindmico, uma vez que ocorre no
contexto de uma RAS interligada e interdependente. O planejamento, a organizacéo e a coordenagao
para a assisténcia das pessoas com doengas raras requerem constante atualizagcdo e seguranca de
continuidade dos cuidados, o que passa por solugdes diversas que envolvem gestores estaduais e
municipais, além de conselhos de saude, com o objetivo comum de prover os cuidados a saude dessas
pessoas.

Cuidado
Ambulatorial e
Hospitalar

<

Atencao Especializada

v Ambulatérios de Especialidades

v Programa Nacional de Triagem
Neonatal - PNTN

v Rede de Cuidados d pessoa com
Deficiéncia- RCPD

v Servico de Referéncia em Doencas
Raras - SRDR
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¥ Unidade Basica de Saude — UBS
¥ Equipe de Salde da Familia — ESF
¥ Previne Brasil

¥ Programa Nacional de Triagem
Neonatal — PNTN

Lol Epeddl Paios-HE Centraisde Cuidado + Programa Melhor em Casa
v" Hospitais Gerais- HG B lacs e APS

+ Hospitais Universitarios - HU egulagao B

v Atencéo Domiciliar— AD essoa com 8

v" Programa Melhor em Casa

2

\Condic6es Raras

] \ =7

Urgéncia e Emergéncia

v Hospitais Gerais - HG

n Redaulador
Complexo Regulador Cuidado v Hospitais Especializados - HE
= 2 v" Servico de Atendimento Madvel de Urgéncia — SAMU
v Central de Regulacéo de Urgéncia na UE
v Central de Regulaco de Internacbes vistnidade df Pronio:Alendimento = UbA
v Central de Regulacio Ambulatorial Programa Melhor em Casa
v Ariculacdo NIR com a Regulacédo

Figura 7: Componentes da linha de cuidados as pessoas com doengas raras
NIR — Nucleo Interno de Regulagao (intra-hospitalar)

5.Servicos de Referéncia

E importante salientar que, para lidar com a diversidade das doengas raras, foram estabelecidos dois
eixos estruturantes, que permitem classificar as condigdes raras de acordo com suas caracteristicas
comuns, com a finalidade de dar seguimento adequado e otimizar a légica dos cuidados. No Eixo
| estdo dispostas as doencgas raras de origem genética (anomalias congénitas ou de manifestagao
tardia, deficiéncia intelectual e erros inatos de metabolismo). No Eixo Il, estdo as condi¢des raras de
origem n&o genética, com etiologias diversas.

A organizagéo dos Eixos permite estabelecer a precisa localizagdo dos especialistas e da estrutura de
apoio aos diagndsticos e tratamentos, ampliando o acesso assistencial e regulado das pessoas com
doencas raras. Ha servicos de atendimento as pessoas com doencas raras em diversas localidades do
Brasil (Quadro 1). De modo geral, como ja expresso, os hospitais universitarios, federais e estaduais,
que se somam em torno de cinquenta em todo o Brasil, e as associagdes beneficentes e voluntarias
sao os loci da atencao a saude dos pacientes acometidos por doencgas raras.
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Quadro 1: Estabelecimentos de saude classificados como Servicos de Referéncia ou 2
Atencgao Especializada em Condigbes Raras. N
[ UF | muNiciPiO ESTABELECIMENTO 8
C
BA Salvador Associagéo de Pais e Amigos Excepcionais — APAE §
BA Salvador Hospital Universitario Professor Edgard Santos — HUPES g
(&]
CE Fortaleza Hospital Universitario Walter Cantidio §
(72}
CE Fortaleza Hospital Infantil Albert Sabin §
DF Brasilia Hospital de Apoio de Brasilia %
DF Brasilia Hospital Materno Infantil de Brasilia — HMIB 2
O
ES Vitéria Hospital Santa Casa de Vitéria 2
(4]
GO Anapolis Associagao de Pais e Amigos dos Excepcionais — APAE de Anapolis =
£
MG Belo Horizonte Hospital Infantil Jodo Paulo |l
MG Juiz de Fora Hospital Universitario da Universidade Federal de Juiz de Fora
PE Recife Associagao de Assisténcia a Crianga Deficiente — AACD/PE
PR Curitiba Hospital Infantil Pequeno Principe
PR Curitiba Complexo Hospital de Clinicas
RJ Rio de Janeiro IFF Fiocruz
RS Porto Alegre Hospital de Clinicas
RS Santa Maria Hospital Universitario da Universidade Federal de Santa Maria
SC Florianépolis Hospital Infantil Joana de Gusmao
SP Santo André Ambulatério de Especialidade da Faculdade de Medicina do ABC — FMABC
SP Campinas Hospital das Clinicas da Universidade Estadual de Campinas — UNICAMP
SP Ribeirdo Preto Hospital das Clinicas da Faculdade de Medicina de Ribeirdo Preto — USP
SP  Sao José do Rio Preto Hospital de Base de Sao José do Rio Preto

Fonte: CGAE/DAET/SAES, janeiro/2022.

A ordenacao da atencéo a saude deve seguir a légica de cuidados em rede, promovendo assisténcia
de forma sistémica, por meio de processos dindmicos voltados para o usuario. A assisténcia ao
usuario deve ser centrada em seu campo de necessidades, vistas de forma ampla. As equipes
assistenciais dos servigos que atendem pessoas com doencas raras podem contar com enfermeiros,
técnicos de enfermagem, médicos especialistas, psicdlogos, nutricionistas e assistentes sociais.
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Box informativo 1 — Tipo de servigo

A Atencéao Especializada da Politica Nacional de Atencéo Integral as Pessoas com Doencgas Raras
sera composta por:

| — Servico de Atencao Especializada em Doencas Raras.

O Servigco de Atencédo Especializada em Doengas Raras deve oferecer atengdo diagndstica e
terapéutica especifica para uma ou mais doencas raras, em carater multidisciplinar.

Il - Servigo de Referéncia em Doengas Raras.

O Servigco de Referéncia em Doencas Raras deve oferecer atencdo diagndstica e terapéutica
especifica, em carater multidisciplinar, de acordo com o seguinte: a) no minimo dois (2) grupos do
eixo de doencas raras de origem genética; OU b) no minimo dois (2) grupos do eixo de doengas
raras de origem nao genética; OU c) no minimo um (1) grupo do eixo doengas raras de origem nao
genética e um (1) grupo do eixo de doencas raras de origem genética.

Os estabelecimentos de saude habilitados como Servigos de Atencdo Especializada em Doencas
Raras e Servigos de Referéncia em Doengas Raras acolherao o paciente ou familia com suspeita de
doencarara, realizando os procedimentos necessarios para a confirmagao diagndstica, determinando
os tratamentos especificos, quando existirem, e orientando a familia sobre os préoximos passos em
termos assistenciais, atuando sempre em articulagdo com os demais pontos de atengcdo da RAS.
Nestes servigos pode haver, ou ndo, o aparato laboratorial necessario para a realizacdo de exames
citogenéticos, moleculares ou gendmicos. Entre suas a¢des, também esta o aconselhamento genético,
que coteja as informacgdes clinicas de determinada doenga com a histéria familiar e patolégica dos
pacientes, estimativas de riscos genéticos e informacgdes sobre etiologia da doenga, informando
sobre como pode ser a evolugido das doengas e seus prognosticos e risco de recorréncia.

As equipes dos Servicos de Atencao Especializada em Doengas Raras e Servicos de Referéncia em
Doencas Rarasincorporarao as informagdes provenientes dos demais servigos, fortalecendo a estruturacao
do PTS, com o estabelecimento de condutas, estratégias de tratamento e de prevencao adequadas para,
quando possivel, reduzir o impacto da condi¢cao sobre a vida do paciente. O estabelecimento do PTS
permite a transferéncia do cuidado para outros pontos de atencéo ou para a APS.

O processo de habilitacido desses estabelecimentos de saude se da pelo Ministério da Saude,
em conformidade com os eixos e grupos descritos na Portaria GM/MS n° 199/2014 (Portaria de
Consolidagdo n°2/2017) e em documentos complementares. O gestor local do SUS interessado
na habilitacido deve conhecer a demanda existente e quais sdo os servigos locais que ja atendem
pessoas com doencgas raras. Neste sentido, sugere-se que, além da verificagdo da capacidade
clinico-laboratorial instalada, haja uma atuagéo conjunta entre as respectivas Secretaria de Saude
gestora local do SUS e o conselho de saude, a fim de determinar necessidades e impactos. Para os
estabelecimentos de abrangéncia estadual, € importante verificar qual a origem dos encaminhamentos,
com um levantamento de quais municipios esses pacientes com doencas raras sdo originarios. Com
a determinag¢ao da demanda e a avaliagdo da capacidade instalada, recordando que a Portaria GM/
MS n° 199/2014 (Portaria de Consolidagado n°2/2017) estabelece uma equipe minima assistencial,
€ possivel ingressar com a solicitacdo de habilitagdo da unidade para assisténcia as pessoas com
doencas raras.

Ministério da
'& Saude

(2]
®©
—
@©
(hd
(2]}
@®
On
C
(0
O
o
=
o]
(&)
(2]}
®
o
(7]
n
[
o
o
©
®
e
=}
(©]
[}
©
®
e
<
-




Box informativo 2 — Equipe Assistencial Minima

| - O Servico de Atencao Especializada em Doengas Raras devera possuir equipe assistencial
composta, no minimo, por:

a. enfermeiro;
b. técnico de enfermagem; e

c. médico REsponsavel pelo Servico de Atencao Especializada em Doengas Raras com
comprovada experiéncia na area ou especialidade; e

d. contar com um responsavel técnico médico, registrado no Conselho Regional de Medicina,
devendo assumir a responsabilidade técnica por uma unica unidade habilitada pelo SUS.

Il - O Servico de Referéncia, além dos requisitos minimos exigidos para o servigco de atencao
especializada em doengas raras, devera possuir equipe assistencial composta, nos termos
especificados da Portaria GM/MS n° 199, de 30 de janeiro de 2014, no minimo, por:

a. enfermeiro;
b. técnico de enfermagem;

c. médico com titulo de especialista na area da especialidade que acompanha, registrado no
Conselho Regional de Medicina e/ou comprovagao de atuagado na doenca rara especifica por
pelo menos 5 (cinco) anos;

d. médico geneticista;

e. neurologista;

f. pediatra (quando atender crianga);

g. clinico geral (quando atender adulto);

h. psicélogo;

i. nutricionista (Qquando atender erros inatos do metabolismo);
j. assistente social; e

k. contar com um responsavel técnico médico, registrado no Conselho Regional de Medicina,
devendo assumir a responsabilidade técnica por uma unica unidade habilitada pelo SUS.

I. O responsavel técnico podera fazer parte de equipe minima assistencial, desde que tenha
titulo de especialista na area da especialidade que acompanha e/ou comprovagao de atuagao
na area por pelo menos 5 (cinco) anos para uma das doengas raras acompanhadas pelo
Servigo de Referéncia em Doengas Raras.

Box Informativo 3 — Como identificar qual tipo de servico em Doencas Raras seu
Estado/Municipio deve habilitar?

Para identificar os servigcos que poderdo ser habilitados e em quais eixos e grupos daqueles
descritos na Portaria GM/MS 199/2014 é necessario o conhecimento da realidade local, da
demanda assistencial existente e dos servigos que ja realizam atendimento em doencgas raras
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no seu Estado ou Municipio. Para isso, sugere-se que cada Estado discuta a Portaria junto
ao COSEMS e respectivas instancias de pactuacao, para ter uma visdo mais abrangente das
necessidades existentes nesta area no seu Estado.

Nos Estados em que ainda ndo ha um levantamento sobre essa realidade, sugere-se algumas
acdes como ponto de partida para definir a respeito da implementacao da Politica:

e Verificar quais servigos ja realizam atendimentos de pacientes com doencas raras (hospitais
universitarios, ambulatérios de genética, neurologia, endocrinologia, pediatria, neonatal, etc.).

¢ No caso dos estabelecimentos de abrangéncia estadual que atendem doencas raras, verificar
qual a origem dos encaminhamentos. Fazer um levantamento de quais municipios esses
pacientes com doengas raras sdo egressos.

o Fazer um levantamento, junto aos especialistas que atuam nesses estabelecimentos, de quais
sdo as principais doengas ou grupos de doencgas raras que os estabelecimentos atendem.

e \Verificar se o estabelecimento possui a equipe minima necessaria para habilitar o Servigo de
Atencao Especializada ou Servi¢co de Referéncia em Doengas Raras;

A partir da obtencao das informacdes listadas acima, ficara mais facil para o gestor local decidir
para qual tipo de servigo sera solicitada a habilitagado, e qual(is) grupo(s) de doengas do Eixo | ou
I, ou ambos, o servico atendera.

Poderao pleitear a habilitacdo como Servico de Atencao Especializada em Doengas Raras ou
Servico de Referéncia em Doencas Raras os estabelecimentos de salde que obedegcam aos
seguintes requisitos minimos:

| - Possuam alvara de funcionamento e se enquadrem nos critérios e normas estabelecidos pela
legislagdo em vigor ou outros que venham a substitui-la ou complementa-la, precipuamente:

e Resolugdo - RDC n° 50/ANVISA, de 21 de fevereiro de 2002, que dispde sobre o Regulamento
Técnico para Planejamento, Programacao, elaboragcao e avaliagdo de projetos fisicos de
estabelecimentos assistenciais de saude e suas alteracdes.

o Resolugido-RDC n°306/ANVISA, de 6 de dezembro de 2004, que dispde sobre o Regulamento
Técnico para o gerenciamento de residuos de servigos da saude.

o Resolugdo - ABNT NBR 9050 - Norma Brasileira de Acessibilidade a edificagdes, mobiliario,
espacgos e equipamentos urbanos - que estabelece critérios e pardmetros técnicos a serem
observados quando do projeto de construcdo, instalagdes e adaptacbes de edificagdes,
mobiliarios, espagos e equipamentos urbanos.

Il - Disponham dos seguintes servigos de apoio diagndstico:

e laboratério de patologia clinica, anatomia patolégica e de exames genéticos proprio ou
alcancavel;

e laboratério de imagem préprio ou alcancgavel.

lll - Garantam, junto a RAS, as necessidades de internacédo (enfermaria e UTI) e cirurgia, que
terado seus fluxos regulados conforme pactuacgdes locais.

Na hipotese de os estabelecimentos de saude nao oferecerem as agdes e servigcos necessarios
para o cumprimento dos requisitos descritos em Il e Ill, os mesmos poderdo ser formalmente
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referenciados e contratualizados. Para pleitear a habilitagao dos estabelecimentos de saude como
Servigo de Atencao Especializada em Doengas Raras ou Servico de Referéncia em Doencgas
Raras, as Secretarias de Saude dos Estados, do Distrito Federal e dos Municipios encaminharao
a Coordenacgao Geral de Atengao Especializada (CGAE/SAES/MS):

o Resolugdo da CIR e da CIB ou, no caso do Distrito Federal, do Colegiado de Gestdo da
Secretaria de Saude (CGSES/DF) contendo: relagdo dos estabelecimentos de saude que
realizardo a atencao especializada como Servico de Atengdo Especializada ou Servigo de
Referéncia em Doencas Raras, indicando quais destes realizardo o aconselhamento genético,
se necessario; e a relagao dos laboratérios que realizardo os exames diagndsticos, conforme
descrito nesta Portaria.

e Atualizacao dos dados no SCNES dos estabelecimentos a serem habilitados.

e (Copia da publicagao em diario oficial do extrato de contrato com o servigo de saude, quando
este nao for da rede prépria da respectiva secretaria de saude.

¢ Indicacao do(s) eixo(s) assistencial(is) de que trata o art. 12, bem como os grupos de doencgas
doenca(s) para a(s) qual(is) o estabelecimento ofertara a assisténcia.

e Formulario de Vistoria, preenchido e assinado pelos respectivos gestores publicos de saude.

e Titulagao dos profissionais da equipe minima assistencial e do responsavel técnico cadastrados
no SCNES.

Os Servicos de Atencao Especializada em Doencgas Raras e Servigos de Referéncia em Doencas
Raras, assim como os demais pontos de assisténcia da atencéo especializada que atendem pessoas
com doengas raras, devem atuar de forma sinérgica e integrada com a Rede de Cuidados a Saude
da Pessoa com Deficiéncia. Esta rede conta com o apoio dos pontos de atencédo a saude em seus
diferentes niveis e tém os Centros Especializados em Reabilitagdo (CER) como ponto coordenador
de cuidado. Atualmente, os CERSs estéo presentes em todos os estados da Federacdo. Estes podem
acolher ao paciente usuario com suspeita ou diagndstico confirmado de doenga rara, que sera
submetido a avaliagao por meio de uma equipe multiprofissional para avaliagdo ou complementagao
de estratégias de reabilitagdo, o que pode incluir a indicagao de 6rteses, proteses e meios auxiliares
de locomocgéao que s&o prescritos de forma individualizada. Durante todo o processo de reabilitacao,
o usuario é continuamente reavaliado para se definir o momento da alta e realizar o encaminhamento
para os outro(s) ponto(s) de atencéo a saude e de assisténcia social, conforme sua necessidade. O
foco da reabilitacdo € melhorar a funcionalidade e minimizar fatores que prejudiquem a qualidade de
vida e participacao social das pessoas.

A atuacado integrada da atencio especializada prevé uma assisténcia inter e multidisciplinar e o
envolvimento direto de profissionais, cuidadores e das familias dos doentes nos processos dos cuidados.
Nos CER, ha profissionais que complementam a atuacido daqueles presentes nos Servigos de Atencao
Especializada em Doencas Raras e Servicos de Referéncia em Doengas Raras, como: assistentes
sociais, enfermeiros, fisioterapeutas, fonoaudidlogos, médicos, psicologos, terapeutas ocupacionais,
entre outros. O CER é um ponto de atengao ambulatorial especializado em reabilitagdo que procede
diagnéstico, tratamento, concessao, adaptagado e manutencao de tecnologia assistiva, constituindo-se
em referéncia para a rede de atencdo a saude da pessoa com deficiéncia no territério. E organizado
por modalidades de reabilitagdo (auditiva, fisica, intelectual, visual) isoladas ou em combinacgao.

Novamente, € preciso recordar que os servigos supracitados se integram a diversidade de servigos
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especializados ofertados no SUS. No presente momento, a SAES tem envidado esfor¢cos no sentido
de integrar as agbes das diferentes coordenagdes que servigos que podem apoiar as pessoas com
doengas raras. Estdo sendo conduzidas as seguintes acgdes: sistematizacdo das informacgdes, o
planejamento para melhorar a capacidade diagnodstica, a identificagdo de pontos criticos para efetiva
linha de cuidados, e a estruturacao de agcbes educacionais. Para tal finalidade, sera instituida a Camara
Técnica Assessora das Doencas Raras.

6.Consideracoes Finais

O objetivo geral da divulgagéo da linha de cuidados das pessoas com doengas raras é dar uma visao
global ao gestor executivo do SUS, acerca do conjunto de a¢des que podem ser procedidas para
prover que essas pessoas sejam assistidas de forma integral. As portas de entradas de pacientes sao
diversas, mas o fluxo dos pacientes pode ser adequadamente coordenado na RAS, com a atuagao
integrada da regulacgdo assistencial dos pacientes de atencdo, da APS e da AES. E reconhecido que,
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dada a diversidade e complexidade diagndsticas, em certos grupos os itinerarios assistenciais dos
pacientes com doengas raras se tornam longos, o que pode impactar na sua qualidade de vida e
implica intervencdes posteriores visando a tratar quadros crénicos complexos que nao contaram com
a adequada orientacdo. E necessario e pertinente que se adotem medidas de orientacdo das equipes
sobre as doengas raras, com vistas a diminuir as barreiras de acesso assistencial e qualificar a oferta
de servigos. A triade qualificacdo das equipes, orientagdo dos cuidados e regulagdo assistencial
adequada pode ter impactos positivos na gestao do SUS e na vida das pessoas com doencas raras.
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