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RESUMO

A Atrofia Muscular Espinhal (AME) ¢ um distirbio neuromuscular degenerativo genético, que
causa degeneragdo progressiva dos neur6nios motores, ocasionando atrofia dos musculos
esqueléticos e comprometendo os movimentos. A AME ¢ a causa genética mais comum de
morte infantil. Assim, quanto mais precoce for o diagndstico e o inicio do tratamento, menor €
a degeneracao desses neurdnios motores € maiores as perspectivas de eficiéncia do tratamento,
no prognoéstico e na qualidade de vida desses pacientes. Com a promulgacdo da Federal Lei
14.154/21 a AME foi incluida na ampliagdo escalonada das doencgas triadas pelo teste do
pezinho. Objetivos: Neste cenario, o presente estudo objetivou tracar um panorama do
diagnostico e acompanhamento da AME junto aos Servigos de Referéncia de Triagem Neonatal
(SRTN) do Brasil no ambito do Sistema Unico de Saude (SUS), a elaboragio de um manual
informativo a respeito da doenga e gerou ainda trés outros produtos sendo a publicacdo de um
capitulo de livro sobre a tematica divulgagdo cientifica sobre doencas raras, a criagdo de um
folder informativo também sobre doengas raras e um artigo sobre a triagem neonatal para AME
no ambito do SUS, todos voltados a trazer informagdes e impulsionar a discussdo sobre o
assunto. Métodos: Foi enviado um questionario, via e-SIC/Fala Brasil, para todos os
coordenadores dos 29 Servicos de Referéncia de Triagem Neonatal existentes no pais. Todos os
dados foram inseridos em uma planilha do programa Microsoft Excel e analisados por
estatistica descritiva. Foi elaborado um manual informativo a respeito da doenga, formas de
tratamento e acompanhamento, abrangendo também informacdes sobre centros de referéncias,
associacoes de pacientes, legislacdes especificas e direitos destes pacientes para ser
disponibilizado nos servicos de saude e associagdes de pacientes. Foi publicado um capitulo de
livro abrangendo o tema divulgagao cientifica sobre doengas raras; criado folder informativo
sobre a mesma tematica e elaborado artigo cientifico sobre a triagem neonatal para AME no
ambito do SUS. Resultados: Com a pesquisa pudemos conhecer o atual estagio da triagem para
AME no teste do pezinho a nivel nacional e com isso reforgar a importancia da celeridade no
tratamento pré-sintomatico, e também fornecer embasamentos para a busca de maior rapidez
na implantagdo da triagem da AME no teste do pezinho a nivel nacional no dmbito do SUS.
Com os demais produtos gerados (Manual Informativo sobre AME, capitulo de livro sobre a
divulgagdo cientifica em doencas raras, folder informativo sobre doencas raras e artigo
cientifico) contribuimos na ampliagdo da divulgacdo de informagdes e abordagem da tematica.
Conclusiao: Observamos que apesar de a Lei que prevé a ampliacdo do teste do Pezinho ter

entrado em vigor no ano de 2022, atualmente, apenas dois estados



brasileiros realizam a triagem para AME no teste do pezinho realizado pelo SUS. Estudos e
intervengdes a respeito da importancia e urgéncia na ampliagdo da triagem neonatal para AME
devem ser fortalecidas, incentivadas e ampliadas, visando contribuir para a melhoria da
condi¢do de saude destes pacientes mediante o inicio do tratamento pré-sintomatico como
forma de evitar a degeneragdo dos neurdnios.

Palavras-chave: atrofia muscular espinhal; servicos de referéncia de triagem neonatal; doencas

genéticas raras; Teste do pezinho.



ABSTRACT
Spinal Muscular Atrophy (SMA) is a genetic degenerative neuromuscular disorder that causes
progressive degeneration of motor neurons, leading to atrophy of skeletal muscles and impaired
movement. SMA is the most common genetic cause of infant mortality. Thus, the earlier the
diagnosis and the initiation of treatment, the less the degeneration of these motor neurons and
the greater the prospects for treatment effectiveness, prognosis, and quality of life for these
patients. With the enactment of Federal Law No. 14,154/21, SMA was included in the phased
expansion of diseases screened by the newborn heel prick test. Objectives: In this context, the
present study aimed to outline an overview of the diagnosis and follow-up of SMA within the
Neonatal Screening Reference Services (SRTN) in Brazil under the Unified Health System
(SUS). It also involved the development of an informational manual about the disease and ge-
nerated three additional products: the publication of a book chapter on the topic of scientific
dissemination of rare diseases, the creation of an informational folder also focused on rare di-
seases, and an article on neonatal screening for SMA within the scope of the SUS. All of these
were intended to provide information and to foster discussion on the subject. Methods: A ques-
tionnaire was sent via e-SIC/Fala Brasil to the coordinators of all 29 Neonatal Screening Refe-
rence Services in the country. All data were entered into a Microsoft Excel spreadsheet and
analyzed using descriptive statistics. An informational manual was developed covering the di-
sease, treatment options, and follow-up, also including information on reference centers, patient
associations, specific legislation, and patients rights, to be made available in health services and
patient associations. In addition, a book chapter addressing scientific dissemination on rare di-
seases was published; an informational folder on the same topic was created; and a scientific
article on neonatal screening for SMA within the scope of the SUS was prepared. Results:
Through this research, we were able to assess the current status of SMA screening in the
newborn heel prick test at the national level, thereby reinforcing the importance of prompt
presymptomatic treatment and providing a basis for pursuing faster nationwide implementation
of SMA screening in the newborn screening program within the SUS. The additional products
generated (the Informational Manual on SMA, the book chapter on scientific dissemination in
rare diseases, the informational folder on rare diseases, and the scientific article) contributed to
expanding the dissemination of information and broadening the discussion of the topic. Con-
clusion: We observed that although the law providing for the expansion of the newborn scree-
ning program came into force in 2022, currently only two Brazilian states perform SMA scree-
ning through the newborn heel prick test within the SUS. Studies and interventions addressing

the importance and urgency of expanding neonatal



screening for SMA should be strengthened, encouraged, and expanded, with the aim of contri-
buting to improvements in the health status of these patients through the initiation of presymp-
tomatic treatment as a means of preventing motor neuron degeneration.

Keywords: spinal muscular atrophy; neonatal screening reference services; rare genetic disea-

ses; newborn heel prick test.
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1 INTRODUCAO

A Organizagao para Cooperacao e Desenvolvimento Economico (OCDE) por meio do
Manual de Oslo, fornece diretrizes para coleta e interpretacdo de dados sobre inovagdo,
definindo-a como: “Uma inovagdo ¢ um produto ou processo novo ou aprimorado (ou uma
combinagdo deles) que difere significativamente dos produtos ou processos anteriores da
unidade e que foi disponibilizado a usudrios potenciais (produto) ou colocado em uso pela
unidade (processo) ” (OCDE, 2018).

Assim a inovacdo pode ser definida como a criacdo de algo novo ou a melhoria de algo
existente por meio do desenvolvimento de novas ideias, produtos, servigos ou métodos que
agreguem valor ou oferecam solucdes para demandas existentes ou em potencial. Envolve a
agregacdo de valor a ideias e sua implementagdo pratica, objetivando o aumento da
produtividade e respostas a problemas, demandas, necessidades e desafios existentes e
potenciais da sociedade, sendo, portanto, de grande relevincia para gestores publicos
enfrentarem questdes técnicas, econdmicas € sociais no pais por meio da inovagao no servigo
publico (Figueiredo, 2015 apud Leal; Figueiredo, 2021).

No ambito de inovagdo no servigo publico, o mestrado profissional nos permite
contribuir agregando inovagdo/melhorias na prestacdo de servigos voltados para a sociedade.
Assim, o presente projeto de pesquisa tragard um panorama atual do diagnostico e
acompanhamento da Atrofia Muscular Espinhal (AME) junto aos Servi¢os de Referéncia de
Triagem Neonatal (SRTN) no Brasil, além de elaborar um manual informativo a respeito da
doenca.

A AME faz parte de um grupo de doengas consideradas raras, trata-se de um distirbio
neuromuscular degenerativo genético, decorrente de mutacdes e/ou delecdes no gene SMNI,
que codifica a proteina de sobrevivéncia do neurdnio motor. A degeneragdo progressiva dos
neurdnios motores da medula espinhal e do tronco cerebral, responsaveis por conduzir impulsos
nervosos para os musculos causam fraqueza e atrofia dos musculos esqueléticos
comprometendo os movimentos, levando a paralisia nos casos mais graves (Verhaart et al.,
2017). E considerada a causa genética mais comum de morte infantil (Lunn; Wang, 2008,
Govoni, 2018).

Com a descoberta de terapias eficazes com novos medicamentos (Nusinersen,
Onasemnogene Abeparvovec e Risdiplam) no tratamento clinico da AME, o momento e a

precisdo do diagnostico se tornaram essenciais para a garantia da eficacia terapéutica. Assim,
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quanto mais precoce for o diagnostico e o inicio do tratamento, menor ¢ a degeneragao desses
neurdnios motores € maiores as perspectivas de eficiéncia do tratamento, no progndstico e na
qualidade de vida desses pacientes (Nishio et al., 2023).

A necessidade critica de intervencao precoce em pacientes afetados por AME, com base
nos beneficios comprovados do tratamento pré-sintomatico, tem impulsionado esforcos globais
para implementar programas de triagem neonatal que incluam a triagem para esta enfermidade
(Tavares, 2024).

Assim, a triagem neonatal para AME foi incluida na lista de doengas a serem triadas
pelo Teste do Pezinho no Brasil através da Lei 15.154 de 26 de maio de 2021. A referida lei
entrou em vigor em 2022, entretanto a ampliagdo das doencas triadas seria feita de forma
escalonada, em cinco fases para (1) toxoplasmose congénita, (2) galactosemias,
aminoacidopatias, disturbios do ciclo da ureia e distirbios da B-oxidacdo de acidos graxos, (3)
doengas lisossomicas, (4) imunodeficiéncias primarias ¢ (5) AME, além das seis doengas ja
rastreadas no teste basico ja implantado (Brasil, 2024).

Diante da grande importancia de um diagnostico precoce para AME, este trabalho
objetiva tragcar um panorama de quais SRTN's j& implantaram o rastreio para AME no Teste do
Pezinho realizado pelo Sistema Unico de Satde, demonstrando o atual estagio desta triagem a
nivel nacional e ainda, saber dentre aqueles que ainda nao implantaram, quais as principais
dificuldades encontradas para esta implantacdo. Dessa forma, através da divulgacdo do presente
estudo, os resultados contribuirdo para embasar iniciativas que acelerem a implementagao da
triagem para AME em todo o pais. Além disso, a identificagdo das principais dificuldades
enfrentadas pelos SRTN's permitira a proposi¢cdo de estratégias para sua superagdo. E ainda,
espera-se que o manual informativo proporcione a sociedade em geral, informacdes uteis e
relevantes sobre a doenga.

A escolha do tema se deu pela gravidade da doenga e pela importancia do seu
diagnostico precoce. Por trabalhar no Departamento de Patologia, Genética e Evolugdo da
UFTM e estando lotada na disciplina de Genética que possui um atendimento ambulatorial,
tenho contato mesmo que indiretamente com a realidade de pacientes que enfrentam doencas
raras, e a realizacdo do presente estudo poderia de alguma forma contribuir levando informagao
para os usudrios destes servigos que em geral sao impactados por um diagnodstico raro e muitas
vezes carecem de informagdes.

A partir do exposto acima, e levando em consideracdo que o discente do mestrado
profissional, para a obtencao do titulo de mestre, deve desenvolver um produto que pode ser

apresentado em diversos formatos como dissertagdo, artigos, patentes, projetos técnicos,
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relatorios finais de pesquisa, estudo de casos, entre outros, o presente estudo objetivou fazer
um levantamento de quais Servicos de Referéncia em Triagem Neonatal do pais ja implantaram
a triagem neonatal para AME no Ambito do SUS, e dentre aqueles que ainda ndo o fizeram
quais sdo as principais dificuldades enfrentadas para a implantagdo, além da elaboracao de
manual informativo sobre a doenga, tratamentos disponiveis, incluindo detalhes sobre centros
de referéncia, associagdes de pacientes, legislacdes especificas e direitos desses pacientes.

A partir dos resultados encontrados foram gerados quatro produtos relacionados: 1.
Artigo cientifico; 2. Artigo cientifico publicado como capitulo de livro; 3. Manual informativo
com informacdes uteis sobre a doenga e 4. Material didatico no formato de folder sobre doengas
raras.

O artigo cientifico intitulado “Panorama da triagem neonatal para Atrofia Muscular
Espinhal (AME) no Sistema Unico de Satde (SUS) ” objetivou tragar um panorama de quais
Estados do pais ja implantaram a triagem neonatal para AME no ambito do SUS e fazer um
levantamento das principais dificuldades enfrentadas na implantagdo entre os Estados que ainda
ndo implantaram. Trata-se de uma pesquisa qualitativa, exploratoria, descritiva de finalidade
aplicada, que utilizou um questionario para a coleta de dados. Acredita-se que os resultados
encontrados poderdo subsidiar a discussdo da importancia da implantag¢do da triagem neonatal
para AME no ambito do SUS e fornecer dados que possam ensejar politicas publicas voltadas
a viabilizagdo desta implantacdo em todos os estados brasileiros. Tal produto sera publicizado
por meio da submissdo do artigo a uma revista cientifica da area de estudo.

J& o artigo de revisao publicado em 2024, intitulado “Uma analise sobre o contetdo de
divulgacao cientifica a respeito da tematica doencas raras”, objetivou fazer um levantamento
de publicagdes sore a tematica doencgas raras em revista cientifica de ampla circulacao, com o
objetivo de demonstrar a importancia e a necessidade de divulgagao cientifica acerca do tema
para fomentar o debate social e cientifico sobre o mesmo. O artigo foi publicado na Revista
Topicos em Ciéncias da Satide — contribuicdes, desafios e possibilidades, volume IV, Amplla
Editora, ano 2024.

O terceiro produto foi a produ¢do de um manual informativo a respeito da AME,
abrangendo tratamentos disponiveis, informagdes uteis e objetivas sobre centros de referéncias,
associacoes de pacientes, sites voltados para a doenca, legislagdes especificas e direitos desta
populacgdo, o qual foi produzido utilizando-se a ferramenta de design grafico Canva, buscando
o objetivo primordial de transmitir informagdes de maneira eficiente ao publico-alvo. O produto
foi encaminhado para registro na Biblioteca Nacional sob o protocolo n® 000984.0391055/2025
(Anexo B).
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Por fim, o quarto produto, apresentado em formato de folder, caracterizado como
material didatico informativo, sobre o tema doengas raras. A finalidade do material foi
disponibilizar para o publico-alvo de servigos de saude, um guia rapido com informagdes sobre
as doencgas consideradas raras. O objetivo ¢ disponibilizar o produto em servicos de saude e
também nos ambulatérios da UFTM, correlatos ao tema. O produto foi confeccionado no Canva
(plataforma de design gréafico) e submetido a registro na Biblioteca Nacional sob o protocolo
n°® 0009840380270/2025 (Anexo C).

Os produtos gerados pelo presente estudo visam fomentar o debate cientifico e social
acerca das tematicas doencas raras e dentre elas, em especial, a AME, e ainda fornecer
informagdes uteis e relevantes as populagdes envolvidas direta e indiretamente aos temas em
questdo. Além de fornecer informagdes que possam subsidiar a implantacao de discussdes e
politicas publicas que busquem garantir o acesso a saude e tratamento adequado a esses
pacientes considerados raros, mas altamente impactados por tais enfermidades. A abordagem
das doencas raras em estudos cientificos ¢ de extrema importancia, pois, apesar de
individualmente pouco frequentes, essas condigdes afetam milhdes de pessoas em todo o

mundo e permanecem em grande parte, ainda subdiagnosticadas e sem o tratamento adequado.
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2 REFERENCIAL TEORICO

A Atrofia Muscular Espinhal (AME) faz parte de um grupo de doencgas consideradas
raras, as quais sao definidas como uma condi¢ao de satde que afeta um nimero reduzido de
pessoas em comparagdo com outras doencas comuns na populacdo geral se consideradas
individualmente, entretanto, por existirem mais de 7000 diferentes doengas, aproximadamente
8% da populagdo mundial apresenta uma doenca rara. Estas doengas s3o cronicas, acarretam
deficiéncias variadas, t€ém grande morbimortalidade e a maioria tem etiologia genética
(Eurordis, 2005).

Segundo a definicdo dada pela Portaria n® 199, de 30 de janeiro de 2014 do Ministério
da Saude, sdo consideradas doengas raras aquelas que afetam até 65 pessoas em cada 100 mil
individuos, ou seja, 1,3 pessoas a cada 2 mil individuos (Brasil, 2022).

Em geral, estas doengas sdo cronicas, progressivas, degenerativas e incapacitantes, e por
muitas vezes colocam a vida em risco. A grande maioria das doengas raras ja identificadas tem
origem em alteragdes genéticas, outras seriam doencas infecciosas, autoimunes e algumas
variacoes de cancer consideradas raras (Novaes; Soarez, 2019).

No Brasil, calcula-se que exista entre 13 e 15 milhdes de pessoas com algum tipo de
doenga rara. Dessa forma, apesar de raras em conjunto as mesmas apresentam alto impacto
epidemioldgico (Aureliano, 2018).

Em 2014, o Ministério da Saude instituiu a Politica Nacional de Atencao Integral as
Pessoas com Doencgas Raras (PNAIDR) e aprovou as Diretrizes para Aten¢do Integral as
Pessoas com doengas raras no ambito do Sistema Unico de Satide — SUS, por meio da Portaria
GM/MS n° 199, de 30 de janeiro de 2014 (consolidada no Anexo XXXVIII da Portaria de
Consolidagao N° 2, de 28 de setembro de 2017). A PNAIDR tem como objetivo melhorar o
acesso aos servicos de satide e a informacdo; contribuir para a melhoria da qualidade de vida
dos portadores e reduzir a incapacidade causada por essas doencas (Brasil, 2024).

Em seu Art. 4°, a PNAIDR definiu como objetivos a redu¢do da mortalidade, da
morbimortalidade, das manifestacdes secundarias e a melhoria da qualidade de vida das pessoas,
por meio de agdes de promocgao, prevencao, deteccdo precoce, tratamento oportuno, reducao de
incapacidade e cuidados paliativos (Aith, 2014).

A PNAIDR prevé a habilitacdo de servigos de referéncia, com o objetivo de oferecer
diagnosticos mais precisos e rapidos, possibilitando o inicio de tratamentos mais eficazes para

oferecer melhor qualidade de vida aos doentes. Para isso, acdes e procedimentos deverdo ser
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criados no Sistema Unico de Saude (SUS), entre elas a ampliagdo da lista de medicamentos
oferecidos, exames de DNA e aconselhamento genético (Aureliano, 2018).

A AME ¢ um disturbio neuromuscular degenerativo genético, decorrente de mutacdes
e/ou delegdes no gene SMNI (do inglés: survival motor neuron I), localizado em 5q13, que
codifica a proteina de sobrevivéncia do neur6nio motor. A degeneragdo progressiva dos
neurdnios motores da medula espinhal e do tronco cerebral, responsaveis por conduzir impulsos
nervosos para os musculos causam fraqueza e atrofia dos musculos esqueléticos
comprometendo os movimentos (Lefebvre, 1995).

Este gene ¢ responsavel pela producao da proteina de sobrevivéncia do neurénio motor,
conhecida como SMN. A proteina SMN também pode ser produzida a partir do gene SMN2,
porém sua producdo ¢ truncada e instavel, gerando apenas 10% a 20% da proteina SMN
funcional. Dessa forma, o nimero de copias do gene SMN2 poderia atuar como um modificador

de fenotipo e gravidade da doencga (Zanoteli, 2024).

Figura 1 — Esquema demonstrando a producdo da proteina nas pessoas com AME.

sson s e

Gene SMN1 Gene SMN2 Gene SMN1 Gene SMN2
= 5 alterado .
Proteina SMN ativa Proteina SMN instavel Proteina SMN Proteina SMN instavel
nao é produzida

Fonte: Guia de Discussdo AME Brasil, 2020.
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Figura 2 - Diagrama  demonstrando @ como  ocorre a  doenca.

do DNA
a doen¢a

Degeneragao e morte
de neurdnios motores

Hipotonia, fraqueza
e atrofia musculares

Acometimento
5 respiratorio,
gastrico e moto!

G ENGILERTENGET VAN '
de vida e aumento 6 s
de mortalidade

Fonte: Guia de Discussio AME Brasil, 2020.

Apesar de rara a AME 5 q ¢ a principal causa genética de mortalidade infantil e a
segunda doeng¢a neuromuscular mais frequente na infancia (Lunn; Wang, 2008; Govoni, 2018).

A AME possui uma prevaléncia estimada de 1-2 por 100.000 pessoas e uma incidéncia
de 8 por 100.000 nascidos vivos, considerando todos os tipos de AME (Verhart, 2017).

A AME pode ser classificada em cinco subtipos, sendo esses do tipo 0 ao IV, que diferem
de acordo com a fun¢do motora maxima alcancada e idade de inicio dos sintomas. O diagndstico
de AME ¢ molecular, no entanto, é a avaliagdo clinica que define o subtipo da doenca. O subtipo
0 ¢ a forma mais grave com inicio no periodo pré-natal e desenvolvimento de problemas
respiratdrios graves apds o nascimento; tipo I conhecido como doenga de Werdnig—Hoffmann,
uma forma grave com inicio antes dos 6 meses de idade e incapacidade de sentar-se sem apoio;
tipo II conhecido como doenca de Dubowitz, trata-se de uma forma intermediaria com inicio
antes dos 18 meses de idade e capacidade de sentar-se sem ajuda, mas ndo de ficar de pé ou
andar; tipo III ou doenga de Kugelberg—Welander, uma forma leve com inicio apds os 18 meses
de idade e capacidade de ficar de pé e andar sem ajuda e tipo IV a forma mais leve com inicio

apos os 30 anos de idade (Arnold, 2015 apud Nishio et al., 2023).



16

Quadro 1 - Classificacao da AME

Tipo Inicio Funcio Sobrevivéncia mediana
0 Pré-natal Insuficiéncia respiratoria ao nascer Semanas
1 0-6 meses Nunca sentar <1 ano
2 <18 meses Sentar >25 anos
3 >18 meses Em pé ou ambulatério Adulto
4 >30 anos Ambulatorio Adulto

Fonte: adaptado de Nishio et al., 2023

Embora a AME seja uma doenga cronica, o desenvolvimento de novas medicagdes pode
mudar a vida dos pacientes. Assim, a deteccdo precoce com triagem neonatal e o tratamento
precoce com novos medicamentos disponiveis se tornardo o padrdo de tratamento para AME.
No entanto, deve-se considerar que os beneficios da triagem neonatal e do tratamento precoce
da AME sao limitados a recém-nascidos, € que muitas questdes permanecem sem solucao

quando se trata de criangas com mais idade e adultos que vivem com AME (Nishio et al., 2023).

Para obtencdo de resultados benéficos no tratamento de AME grave tipo 1, as terapias
devem ser iniciadas bem antes da perda/dano dos neurénios motores, ¢ os resultados atuais dos
ensaios terapéuticos sugerem que a terapia deve ser administrada, quando possivel, dentro de
uma semana apos o nascimento (Govoni, 2018).

Em relacao ao rastreamento da doenga em recém-nascidos, no Brasil, em 2001 foi criado
o Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN), por meio da Portaria GM/MS n° 822 de 06
de junho de 2001, que engloba um conjunto de agdes preventivas responsavel por identificar
precocemente doengas metabolicas, genéticas, enzimaticas e endocrinoldgicas. A Portaria de
criacdo do PNTN estabelece que as Secretarias de Saude dos Estados e do Distrito Federal
devem cadastrar Servigos de Referéncia em Triagem Neonatal/Acompanhamento e Tratamento
de Doencas Congénitas para a cobertura e acesso de sua populagdo a realiza¢do da triagem
neonatal, confirmac¢ao diagndstica, acompanhamento e tratamento dos pacientes triados (Brasil,
2001).

O Teste do Pezinho (TP) ¢ um exame laboratorial incluso no Programa Nacional de
Triagem Neonatal (PNTN) e tem como finalidade identificar condi¢des genéticas, congénitas e
infecciosas, através da coleta de sangue feita no calcanhar do recém-nascido, esta identificagao
se da antes da manifestacao de sintomas, o0 que permite iniciar o tratamento precocemente com

vistas a diminuir ou eliminar sequelas associadas a doencga (Castro et al., 2022).
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O Teste do Pezinho realizado na triagem neonatal incluia triagem obrigatdria para seis
doengas: fenilcetonuria (PKU), hipotireoidismo congénito (HC), hemoglobinopatias, fibrose
cistica (FC), hiperplasia adrenal congénita (HAC) e deficiéncia de biotinidase. O SUS oferta
o exame em uma rede de coleta que conta com 24.177 pontos estabelecidos em postos e
maternidades espalhadas por todo o Brasil. Atualmente, no Brasil, mais de 80% dos recém-
nascidos sdo triados por meio do Servi¢o de Referéncia de Triagem Neonatal (SRTN), apesar
de algumas diferencgas regionais serem observadas (Tavares, 2024).

Em 2021, houve a aprovagao da lei federal 14.154 de 26 de maio de 2021, estabelecendo
a ampliagdo dos exames realizados no teste do pezinho, que deverdo ser implementados
gradualmente, em cinco fases para (1) toxoplasmose congénita, (2) galactosemias,
aminoacidopatias, disturbios do ciclo da ureia e distirbios da B-oxidagdo de 4cidos graxos, (3)
doengas lisossomicas, (4) imunodeficiéncias primarias e (5) AME, além das seis doencas ja
rastreadas no teste basico ja implantado (Tavares, 2024).

A lei entrou em vigor em maio de 2022 e, com isso, passou a incluir novos 14 grupos
de doencas. Com a expansado do teste serd possivel diagnosticar precocemente até 53 doencas,
incluindo a atrofia muscular espinhal. Entretanto, essa expansao ainda estd em andamento.

Atualmente, o Brasil conta com 29 Servigos de Referéncia em Triagem Neonatal
(SRTN), representados na Figura 1, habilitados pelo Ministério da Satde, em todos os estados
e no Distrito Federal, sendo que o estado de Sdo Paulo possui trés SRTN's. Estes servicos
contam com médicos especialistas e equipe multidisciplinar para atender a todas as criangas

diagnosticadas com as doencas do escopo do PNTN (Tavares, 2024).



Figura 3 — Servicos de Referéncia de Triagem Neonatal do Brasil
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Notas: Servicos de Triagem Neonatal no Brasil. O Brasil é representado em amarelo na figura superior esquerda e estd maximizado para visualiza¢ao detalhada. Cada estado
abriga uma ou mais institui¢des credenciadas pelo Ministério da Satide. AC — Acre; AL — Alagoas; AM — Amazonas; AP — Amapa; BA — Bahia; CE — Cear; DF — Distrito Federal;
ES — Espirito Santo; GO — Goias; MA — Maranhdo; MG — Minas Gerais; MS — Mato Grosso do Sul; MT — Mato Grosso; PA — Para; PB — Paraiba; PE — Pernambuco; PI — Piaui;
PR — Paran4; RJ — Rio de Janeiro; RN — Rio Grande do Norte; RO — Rondoénia; RR — Roraima; RS — Rio Grande do Sul; SC — Santa Catarina; SE — Sergipe; SP — Sdo Paulo;

TO — Tocantins.



18

Apesar de ndo existir cura para a AME atualmente existem trés farmacos disponiveis
para tratamento, todos registrados pela Agéncia Nacional de Vigilancia Sanitaria (Anvisa):
Spinraza® (nusinersena), Everysdi® (risdiplam) e Zolgensma® (onasemnogene
abeparvoveque). A Comissao Nacional de Incorporagao de Tecnologias (Conitec) do Ministério
da Satde, recomendou a incorporagio desses medicamentos no Sistema Unico de Satde (SUS).
Em todas as decisdes, a Conitec avaliou os estudos publicados e estabeleceu alguns critérios
para a disponibilizac¢ao gratuita dos medicamentos. A padronizagdo de qualquer medicamento
para fornecimento no sistema publico ¢ baseada em andlises técnico-cientificas a partir das
melhores evidéncias disponiveis, incluindo eficacia, seguranga, custo-efetividade e impacto
or¢amentario, nao havendo uma hierarquia entre elas. Ou seja, dependendo dos resultados e da
qualidade das evidéncias, os tomadores de decisao podem dar mais €nfase por um tipo delas do

que os demais (Kretzschmar et al., 2024).

Quadro 2-Tratamentos medicamentosos disponiveis conforme idade do paciente e tipo da AME

Tipo da AME 5
Idade do P 1
aciente
P 1a b 1c 2
onasemnogeno onasemnogeno
abeparvoveque® abeparvoveque® .
nusinersena
onasemnogeno ou ou
Ate 6 meses ) . ou
abeparvoveque® nusinersena nusinersena o b
risdiplam
ou (019
risdiplam® risdiplam®
. nusinersena nusinersena nusinersena
Acima de 6
- ou ouU ou
meses o L o
risdiplam risdiplam risdiplam
Nota: Devem ser observados os demais critérios de inclusio para uso dos medicamentos.
. Para onasemnogeno abeparvoveque, o limite de 7 meses deve ser respeitado como data limite para infusio do medicamento.

. O uso de risdiplam s6 pode ser indicado para pacientes a partir de 16 dias de vida.

Fonte: Brasil, 2025.

Além da abordagem farmacoldgica, o tratamento da AME envolve terapias de suporte
que incluem avaliagdes de necessidades nutricionais e alimentares, fungdo respiratéria, sono,
atividades da vida didria e tratamentos ortopédicos (Arnold; Kassar; Kissel, 2015 apud Nishio

etal., 2023).
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O diagnostico precoce propiciaria uma intervengao multidisciplinar mais célere e com
melhores resultados em termos de qualidade de vida, prevenindo e evitando maiores
complicagdes da doenga, reduzindo assim, at¢ mesmo o custo dos cuidados médicos (Govoni,
2018).

Os estudos demonstram que a identificagdo precoce dos pacientes, combinado a
disponibilidade de tratamentos voltados para a doenga, trazem beneficios aos pacientes e suas
familias, bem como aos 6rgdos governamentais. Embora a triagem e o tratamento estejam
associados a um investimento, esses custos adicionais foram compensados por economias que
ocorrem com a identificagdo precoce e o tratamento pré-sintomatico destes pacientes com AME.
Ou seja, através de um comparativo entre os custos de manuteng¢do de um paciente com AME,
observa-se uma diferenca significativa nos pacientes que receberam tratamento na fase pré-
sintomadtica e tiveram seus resultados de saide melhorados ao longo da vida e aqueles que nao
tiveram acesso ao tratamento. As analises de cenario comprovam essa conclusdo uma vez que
a maioria dos cendrios resultou em economia de custos (Velikanova et al., 2022).

As politicas publicas de saude precisam estimular e assegurar o diagndstico precoce da

AME (Kretzschmar et al., 2024).
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3 OBJETIVOS

3.1 OBJETIVO GERAL

Tragar um panorama do diagnostico e acompanhamento da AME junto aos Servicos de
Referéncia de Triagem Neonatal (SRTN) do Brasil no ambito do Sistema Unico de Saude (SUS)

e o desenvolvimento de produtos técnicos a respeito da AME e doencas raras.

3.2 OBJETIVOS ESPECIFICOS

a) Realizar um levantamento dos SRTN's que ja implementaram o rastreamento de AME
no teste do pezinho pelo Sistema Unico de Saude e, entre aqueles que ainda ndo
adotaram a medida, identificar as principais dificuldades enfrentadas;

b) Elaborar um manual sobre a doenga, tratamentos disponiveis, incluindo detalhes sobre
centros de referéncia, associacdes de pacientes, legislacdes especificas e direitos desses
pacientes.

C) Analisar e caracterizar quantitativamente o contetido de divulgagdo cientifica sobre o
tema doengas raras.

d) Elaborar folder informativo a respeito de doengas raras.
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4 METODOLOGIA

4.1 ARTIGO CIENTIFICO

4.1.1 Tipo de Estudo

Trata-se de um estudo descritivo transversal com abordagem quantitativa e analise por
estatistica descritiva, com coleta de dados por meio do envio de questionario através do Sistema
Eletronico de Informacdes ao Cidadao (e-SIC) /Fala Brasil e/ou e-mail. Um questionario foi
encaminhado a todos os coordenadores dos 29 Servigos de Referéncia de Triagem Neonatal do

pais.

4.1.2 Comité de Etica

Este projeto foi submetido para avaliagdo junto ao Comité de Etica em Pesquisa (CEP)
da Universidade Federal do Tridngulo Mineiro com pedido de dispensa do Termo de
Consentimento Livre e Esclarecido, visto que tratard de dados de dominio publico. (CAAE:

88007825.9.0000.5154 — Anexo A)

4.1.3 Questionario

Todos os dados foram coletados por um instrumento de pesquisa desenvolvido pelos
pesquisadores, que passou por avaliagdo de especialistas. Para atuar como juizes, foram convi-
dados trés profissionais da area de salde, especialistas em Genética/Aconselhamento Genético,
gue ndo participassem do estudo e atendiam aos seguintes critérios: possuir experiéncia profis-
sional minima de cinco anos e atuar na area de pesquisa e/ou ensino. Os juizes avaliaram a
clareza e a pertinéncia do contetdo do questionario, analisando cada variavel e respondendo
com as opgdes "sim" ou "ndo" para ambos 0s critérios.

O questionario foi enviado juntamente a um termo explicativo, detalhando os objetivos
do estudo e as atividades solicitadas aos juizes. Foram consideradas validadas as questdes que

obtiverem um indice de concordancia igual ou superior a 70% em relagdo a pertinéncia e cla-
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reza. Apos a validacdo, o instrumento foi enviado aos coordenadores dos 29 Servigos de Refe-
réncia de Triagem Neonatal do pais por meio do Sistema Eletrénico de Informagdes ao Cidaddo
(e-SIC) / Fala Brasil. O questionario abordou as seguintes questdes:
1. O Servico de Referéncia de Triagem Neonatal ja realiza a triagem para Atrofia Muscular
Espinhal (AME)?

2. Em caso negativo, quais sdao as principais dificuldades enfrentadas para a
implementag¢do da triagem?

() falta de recursos financeiros.
() questdes organizacionais.

() falta de equipamentos.

() falta de apoio governamental.
() falta de recursos humanos.

() outras. Especificar:

Em caso afirmativo, desde quando o servico realiza a triagem para AME?

Quantos casos foram diagnosticados, a cada ano, desde o inicio da triagem?

Ap0s o diagnostico, os pais sdo encaminhados para apoio psicolégico?

Os pacientes e/ou familias sdo encaminhados ao Servico de Aconselhamento Genético?

N o g &~ W

Apdbs o Aconselhamento Genético, é realizada alguma intervencdo? Se sim, qual (is) é

(séo) realizada (s)?

8. 0O Servico de Referéncia de Triagem Neonatal oferece algum tipo de tratamento para a
AME? Em caso afirmativo, quais sdo as opc¢des de tratamento disponiveis e oferecidas
aos pacientes?

9. A decisdo terapéutica é norteada por algum protocolo? Qual?

10. Dos casos diagnosticados, quantos estdo em acompanhamento ambulatorial?

4.1.4 Analise dos Dados

Os resultados obtidos foram analisados por meio de estatistica descritiva, catalogados e

0s aspectos quantitativos apresentados por meio de graficos e tabelas.
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4.2 MANUAL INFORMATIVO

Foi elaborado um manual informativo a respeito da doenc¢a, abrangendo tratamentos
disponiveis, informacdes uteis e objetivas sobre centros de referéncias, associagdes de pacientes,
sites voltados para a doenga, legislacdes especificas e direitos desta populagdo. Para a
elaboragdo do manual foram seguidos os passos propostos por Etcher (2005), para a elaboragao
de manuais de orientagdo para cuidados em satde, com algumas modificacdes.

1* Etapa: Sele¢@o de contetidos

Foi realizada a busca de informacgdes na literatura sobre o conhecimento cientifico
acerca da doenca. A revisdo bibliografica foi baseada em publicagdes cientificas, por meio de
buscas na base de dados PUBMED. Para a sele¢do das obras, foram utilizadas as seguintes
palavras-chave e suas combinagdes: “Atrofia Muscular Espinhal”, “Atrofia Muscular Espinhal
e Tratamento”, “Atrofia Muscular Espinhal e diagnostico”. Foram incluidas publicagdes
cientificas, no periodo entre 2014 e 2024, na lingua inglesa e portuguesa sobre o tema, com
textos completos e disponiveis gratuitamente. Também foram feitos levantamentos nos sites
oficiais do governo sobre centros de tratamento e referéncia nas doengas, legislagdes pertinentes
e direitos destes pacientes e ainda sobre associa¢des de pacientes e sites voltados para a doenga

que possam servir como fonte de informagao e orientagdo aos pacientes e familiares.

2* Etapa: Elabora¢ao do manual piloto

A elaboragdo do manual foi feita utilizando-se de vocabulério coerente com o publico,
de fécil leitura e com textos curtos e objetivos, buscando o objetivo primordial de transmitir
informacdes de maneira eficiente ao publico-alvo.
3* Etapa: Finalizacdo do manual

O material foi desenvolvido por meio do Canva, ferramenta de gerenciamento
estratégico que permite a criacdo de design grafico de midia social, apresentagdes, infograficos,
posteres e outros conteudos visuais que sdo disponibilizados em formato on-line com
dispositivos moveis que integram milhdes de imagens, fontes, modelos e ilustragcdes. Apos sua

finalizacdo e revisdo, o manual foi protocolado na Biblioteca Nacional.

4.3 FOLDER INFORMATIVO
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Foi elaborado folder informativo sobre as doencas raras, com o objetivo de ser
distribuido em ambulatorios e servicos de satide contendo informagdes basicas e de facil acesso
sobre a tematica. A elaboracao do folder foi feita utilizando-se de vocabulario coerente com o
publico, de facil leitura e com textos curtos e objetivos, buscando o objetivo primordial de
transmitir informacgdes de maneira eficiente ao publico-alvo. O material foi desenvolvido por
meio do Canva, e apods sua finalizacdo e revisdo, o manual foi protocolado na Biblioteca

Nacional.

4.4 CAPITULO DE LIVRO !

Foram analisados o conteudo publicado sobre doengas raras na revista de divulgacdo
cientifica Pesquisa FAPESP, editada pela Fundagdo de Amparo a Pesquisa do Estado de Sao
Paulo, com conteudo disponivel de forma online. Esta revista divulga os resultados de
producdes cientificas académicas mensalmente. O levantamento de matérias foi analisado a fim
de visualizar a frequéncia com que a revista, que ¢ uma das principais na area, trata do tema
“Doencas Raras” em suas divulgagdes.

A andlise dos textos foi realizada por pares, utilizando aspectos quantitativos. Foi
realizada uma busca nos acervos digitais da revista com o descritor “doencas raras”,
quantificados e analisados apenas exemplares publicados entre janeiro de 2013 a margo de 2024,
que traziam o tema da busca em suas publicagdes. A defini¢do do periodo de pesquisa visou
uma busca mais atualizada sobre o tema.

A quantidade de publicagdes relacionadas ao tema foi analisada de acordo com cada ano
do periodo pesquisado. Foi analisado o percentual de publicacdes classificando-os entre
matérias completas e noticias curtas ou podcasts.

As doengas raras citadas foram classificadas entre aquelas de origem genética ou ndo e
quantificadas percentualmente. Todas as doengas raras citadas nas matérias foram catalogadas,
assim como a quantificagdo de repeticdes em que apareciam em matérias diferentes. Foram
categorizados os tipos de abordagem, levando em conta as seguintes categorias: tratamento,
diagnostico, custos de medicamentos e judicializacao, redes de apoio e outros.

Os textos selecionados foram catalogados em um banco de dados (planilha Excel) e os

! Metodologia retirada de capitulo de livro publicado: PESSOA, E. de J. ef al. Uma analise sobre o

conteudo de divulgagdo

cientifica a respeito da tematica doengas raras. /n: AIRES, C. A. M.; CARVALHO, F. S. de O.; ANDRADE
NETO, F. V. de; SOUZA, L. M. S. de (org.). Tépicos em ciéncias da satide: contribuigdes, desafios e
possibilidades. [S. /.]: Editora Amplla, 2024. v. 4. P. 92-109. Disponivel em:
https://ampllaeditora.com.br/publicacoes/6745/. Acesso em: 20 jan. 2026.
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aspectos quantitativos foram apresentados por meio de tabelas e graficos e os dados apresentados por

estatistica descritiva.
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S RESULTADOS

Os quatro produtos resultados desse Trabalho de Conclusdao de Curso serdo apresentados
da seguinte maneira: artigo cientifico (Protocolo submissao anexo D), artigo publicado como
capitulo de livro, manual informativo com informagdes uteis sobre a doenga e material didatico
no formato de folder sobre doencas raras.

5.1 ARTIGO CIENTIFICO
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RESUMO

A Atrofia Muscular Espinhal é um disturbio neuromuscular genético degenerativo
caracterizado pela perda progressiva dos neurénios motores, resultando em atrofia muscular
e comprometimento dos movimentos. Reconhecida como a principal causa genética de morte
infantil, o diagndstico precoce e o inicio oportuno do tratamento sdo determinantes para
melhorar o progndstico e a qualidade de vida dos pacientes. Com a promulgacdo da Lei
Federal n® 14.154/2021, a AME passou a integrar a ampliagdo escalonada das doengas triadas
pelo teste do pezinho. Este estudo objetivou tracar um panorama do diagndstico e do
acompanhamento da AME nos Servigos de Referéncia de Triagem Neonatal do Brasil. Foi
realizado um estudo descritivo mediante envio de questionario, via e-SIC/Fala Brasil, aos
coordenadores dos 29 servicos existentes no pais, com andalise dos dados por estatistica
descritiva. Dos servigos contatados, 18 (62,69%) responderam ao levantamento. Apenas dois
estados, Minas Gerais e Distrito Federal, realizam a triagem neonatal para AME pelo Sistema
Unico de Satde, sendo a insuficiéncia de recursos financeiros a principal barreira a expans3o.
Em Minas Gerais, 25 pacientes foram diagnosticados, dos quais 23 estdao em tratamento.
Apesar dos avangos normativos, a triagem permanece limitada, evidenciando desafios
estruturais para sua implementagdo equitativa e reforcando a necessidade de estratégias que
ampliem o diagnédstico pré-sintomatico e melhorem os desfechos clinicos..

Palavras-chave: Atrofia muscular espinhal. Servicos de referéncia de triagem neonatal.
Doengas genéticas raras. Teste do pezinho.

ABSTRACT

Spinal Muscular Atrophy is a degenerative genetic neuromuscular disorder characterised by
progressive motor neuron loss, leading to muscular atrophy and impaired movement. As the
leading genetic cause of infant mortality, early diagnosis and timely treatment are essential to
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improve prognosis and quality of life. Following the enactment of Federal Law No.
14,154/2021, SMA was included in the phased expansion of conditions screened through the
neonatal heel prick test in Brazil. This study aimed to provide an overview of the diagnosis and
follow-up of SMA within Brazil’s Neonatal Screening Reference Services. A descriptive study
was conducted using a structured questionnaire sent via the e-SIC/Fala Brasil platform to
coordinators of all 29 national services, with data analysed through descriptive statistics.
Eighteen services (62.69%) responded. Only two states,Minas Gerais and the Federal District,
currently perform neonatal screening for SMA within the Unified Health System, with
insufficient financial resources identified as the main barrier to expansion. In Minas Gerais, 25
patients were diagnosed, of whom 23 are receiving treatment. Despite regulatory advances,
SMA screening remains limited, highlighting structural challenges to equitable
implementation and underscoring the importance of strategies to expand presymptomatic
diagnosis and improve clinical outcomes..

Keywords: Spinal muscular atrophy. Neonatal screening reference services. Rare genetic
diseases. Heel prick test.

1. INTRODUCAO

A Atrofia Muscular Espinhal (AME) é uma doenga rara caracterizada como um disturbio
neuromuscular genético degenerativo, decorrente de mutacdes e/ou delecdes no gene SMN1
(survival motor neuron 1), localizado na regido 5q13, responsavel pela codificacdo da proteina
de sobrevivéncia do neurénio motor. A degeneracdo progressiva dos neurénios motores da
medula espinhal e do tronco encefalico compromete a transmissdo de impulsos nervosos aos
musculos, resultando em fraqueza e atrofia muscular progressivas e impactando
significativamente a fungdo motora (Lefebvre, 1995; Mercuri, 2022; Varone, 2025).

A prevaléncia estimada da AME varia entre 1 e 2 casos por 100.000 individuos, com
incidéncia aproximada de 8 por 100.000 nascidos vivos (Verhaart, 2017; Mercuri, 2022). A
doenca é reconhecida como a principal causa genética de mortalidade infantil e figura entre
as enfermidades neuromusculares mais frequentes na infancia (Lunn; Wang, 2008; Govoni,
2018; Moultrie, 2025).

A AME pode ser classificada em cinco subtipos, definidos principalmente pela idade de
inicio dos sintomas e pela maxima funcdo motora alcancada. Embora o diagndstico seja
estabelecido por meio de testes moleculares, a caracterizagdo clinica permanece fundamental
para a defini¢do do subtipo. O subtipo 0 é a forma mais grave com inicio no periodo pré-natal

e desenvolvimento de problemas respiratérios graves apds o nascimento. O subtipo |
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conhecido como Doenga de Werdnig—Hoffmann, é uma forma grave com inicio antes dos 6
meses de idade e incapacidade de sentar-se sem apoio. O subtipo Il também conhecido como
Doenca de Dubowitz, trata-se de uma forma intermediaria com inicio antes dos 18 meses de
idade e capacidade de sentar-se sem ajuda, mas ndo de ficar de pé ou andar. No subtipo Il ou
Doenga de Kugelberg—Welander, tem-se uma forma leve com inicio apds os 18 meses de idade
e capacidade de ficar de pé e andar sem ajuda. Ja no subtipo IV observa-se a forma mais leve
da doenga com inicio apds os 30 anos de idade (Nishio et al., 2023).

Apesar de sua natureza cronica e potencialmente incapacitante, avangos terapéuticos
recentes tém modificado de forma significativa o curso natural da doenga. Nesse contexto, a
detecgdo precoce por meio da triagem neonatal, associada ao inicio oportuno do tratamento,
tem se consolidado como o padrdo de cuidado para AME. Contudo, os beneficios dessas
estratégias concentram-se predominantemente nos individuos diagnosticados nas fases
iniciais da vida, permanecendo desafios relevantes no manejo de criangas mais velhas e
adultos que vivem com a doenga (Nishio et al., 2023).

No Brasil, o rastreamento neonatal foi institucionalizado em 2001 com a criagdo do
Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN), por meio da Portaria GM/MS n? 822,
configurando um conjunto de agdes voltadas a identificacdo precoce de doengas metabdlicas,
genéticas, enzimaticas e endocrinoldgicas (Brasil, 2001). Posteriormente, a Lei Federal n?
14.154, de 26 de maio de 2021, estabeleceu a ampliagdo gradual do teste do pezinho,
organizada em cinco fases que incluem desde infecgdes congénitas até imunodeficiéncias
primarias e a propria AME, além das doengas previamente rastreadas (Tavares, 2024).

Com a entrada em vigor da referida lei, em maio de 2022, passou-se a prever a inclusao
de 14 novos grupos de doencas, possibilitando o diagndstico precoce de até 53 condicdes. A
identificagdo em tempo oportuno favorece intervengdes multidisciplinares mais precoces,
associadas a melhores desfechos clinicos, reducdo de complica¢des e potencial diminuicdo
dos custos assistenciais (Govoni, 2018; Laugel, 2025). Entretanto, a efetividade dessa politica
depende diretamente da capacidade de implementacdo dos servigcos de saude, especialmente
no que se refere a organiza¢do da rede assistencial e a3 ampliacdo da cobertura da triagem
neonatal. Diante desse cendrio, o presente estudo teve como objetivo tragar um panorama
do diagndstico e do acompanhamento da Atrofia Muscular Espinhal junto aos Servigos de

Referéncia de Triagem Neonatal no Brasil, no ambito do Sistema Unico de Satde.
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2. METODOLOGIA

O presente projeto foi aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa da Universidade
Federal do Tridngulo Mineiro, com dispensa do Termo de Consentimento Livre e Esclarecido,
uma vez que foram utilizados exclusivamente dados de dominio publico (CAAE:
88007825.9.0000.5154).

Trata-se de um estudo descritivo, com coleta de dados realizada por meio do envio de
questionario via Sistema Eletrénico do Servico de Informac&o ao Cidaddo (e-SIC)/Fala Brasil. A
listagem dos Servigcos de Referéncia de Triagem Neonatal (SRTN’s) existentes no pais foi
fornecida pelo Ministério da Saude. Para a identificagdo e o contato com os servigos, utilizou-
se a plataforma Fala Brasil do Governo Federal (https://falabr.cgu.gov.br/web/home). Na aba
“Acesso a Informagdo”, foi selecionada a esfera estadual, possibilitando o acesso as unidades
federativas participantes da plataforma. Nos casos em que determinados estados ndo
estavam disponiveis nesse sistema, adotaram-se as plataformas estaduais de acesso a
informacdo correspondentes. Apds a selecdo da unidade federativa, procedeu-se a
identificacdo do orgdo responsavel pelo encaminhamento das solicitagées. Observou-se,
entretanto, que os Servicos de Referéncia em Triagem Neonatal ndo constavam entre os
drgdos listados. Assim, os pedidos foram direcionados as respectivas Secretarias Estaduais de
Saude, responsaveis por encaminha-los aos SRTN’s. Quando ndo houve retorno por meio do
e-SIC, foram empregadas estratégias complementares de contato, incluindo correio
eletronico e contato telefonico.

Paralelamente, a plataforma Fala Brasil/Acesso a Informag3o foi utilizada para solicitar
ao Ministério da Saude a listagem atualizada dos SRTN’s e os contatos de seus coordenadores.
O sistema também permitiu obter confirmacdo oficial acerca dos estados que haviam
implementado a triagem neonatal para Atrofia Muscular Espinhal, bem como a relagdo dos
Centros de Referéncia responsdveis pelo tratamento da doenca no pais, incluindo seus
respectivos enderecos e contatos institucionais.

O instrumento de coleta foi encaminhado aos coordenadores dos 29 Servigos de
Referéncia de Triagem Neonatal por meio do e-SIC/Fala Brasil e, quando necesséario, por
correio eletrdnico. O questionadrio contemplou as seguintes variaveis:

1. O Servigo de Referéncia de Triagem Neonatal ja realiza a triagem para Atrofia Muscular

Espinhal (AME)?
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2. Em caso negativo, quais sdo as principais dificuldades enfrentadas para a implementagao
da triagem?

() falta de recursos financeiros.

() questdes organizacionais.

() falta de equipamentos.

() falta de apoio governamental.

() falta de recursos humanos.

() outras. Especificar:
3. Em caso afirmativo, desde quando o servigo realiza a triagem para AME?
4. Quantos casos foram diagnosticados, a cada ano, desde o inicio da triagem?
5. Apos o diagndstico, os pais sdo encaminhados para apoio psicoldgico?
6. Os pacientes e/ou familias sdo encaminhados ao Servigo de Aconselhamento genético?
7. Apds o Aconselhamento Genético, é realizada alguma intervencdo? Se sim, qual (is) é (sdo)
realizada (s)?
8. O Servigo de Referéncia de Triagem Neonatal oferece algum tipo de tratamento para a
AME? Em caso afirmativo, quais sdo as opgoes de tratamento disponiveis e oferecidas aos
pacientes?
9. A decisdo terapéutica é norteada por algum protocolo? Qual?
10. Dos casos diagnosticados, quantos estdo em acompanhamento ambulatorial?

Os resultados obtidos foram analisados por meio de estatistica descritiva, catalogados

e os aspectos quantitativos foram apresentados por meio de graficos e tabelas..
3. RESULTADOS E DISCUSSOES

Em um primeiro momento, foi realizado junto ao Ministério da Saude o levantamento
do numero de STRN’s que estdo em funcionamento atualmente no Brasil. Esse levantamento
identificou a existéncia de 29 SRTN’s em funcionamento no Brasil, distribuidos entre as
unidades federativas, com exce¢do do estado de S3o Paulo, que possui trés servicos (Quadro
1). Esse arranjo indica que, ao menos do ponto de vista normativo, hd uma estrutura nacional
destinada a operacionaliza¢do da triagem neonatal.

Quadro 1 - Distribui¢do de SRTN’s por estado

Unidade Institui¢do
Federativa
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AC Nucleo de Atendimento em triagem neonatal - NATIVIDA

AL Casa do Pezinho - Ambulatdrio da Santa Ménica
AM Policlinica Codajas

AP Hospital da Mulher Mae Luzia

BA IAPAE Salvador

CE Hospital Infantil Albert Sabin

DF Hospital de Apoio de Brasilia

ES IAssociacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais - APAE Vitdria

GO IAmbulatério Multidisciplinar Especializado -APAE Anapolis

MA IAPAE S&o Luis
MG Nicleo de Agbes e Pesquisa em Apoio Diagndstico da Faculdade de Medicina da UFMG

- Nupad

MS IAPAE Campo Grande

MT UFMT / Hospital Universitério Julio Miiller

PA Unidade de Referéncia Materno Infantil e Adolescente - UREMIA
PB Hospital Pediatria Arlinda Marques

PE Hospital Bardo de Lucena

PI Hospital Infantil Lucidio Portella

PR Fundagdo Ecuménica de Protegdo ao Excecional

RJ IAPAE Rio

RN Hospital Central Coronel Pedro Germano - HCCPG

RO Nativida Nicleo de Triagem Neonatal

RR Hospital da Crianga Santo Antonio

RS Hospital Materno Infantil Presidente Vargas

SC Hospital Infantil Joana de Gusmao

SE Hospital Universitario /UFS

SP IAPAE Sdo Paulo

SP Hospital das Clinicas da Faculdade de Medicina de Ribeirdo Preto - USP
SP CIPOI/UNICAMP

TO IAPAE Araguaina

O PNTN estabeleceu unidades de gestdo e atendimento para cada estado, conhecidas
como SRTNs, com pelo menos um servigo de coordenagdo e um servigo de laboratdrio em

cada uma das 27 unidades federativas brasileiras. O estado de S3o Paulo, em virtude de sua

Fonte: Autoria propria.

alta taxa de natalidade, é o Unico estado que oferece trés desses servicos (De Souza, 2025).
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Em 15 estados (55,56%), ndo foi possivel estabelecer contato por meio do sistema e-
SIC. Entre as principais dificuldades relacionadas ao processo de comunicagao, destacaram-se
a auséncia do 6rgdo estadual responsdvel na plataforma, restricdes para anexacdo de
documentos, como o questionario, e a indisponibilidade de alguns sitios eletrénicos. Em
determinadas situagbes, as respostas obtidas via e-SIC limitaram-se ao fornecimento dos
contatos dos SRTN’s responsaveis pelas informagdes. Nos casos em que 0 acesso por esse
sistema ndo foi bem-sucedido, adotaram-se estratégias alternativas de coleta de dados,
incluindo contato por e-mail e telefone. O Quadro 2 apresenta a sintese dos meios pelos quais
as respostas foram obtidas.

Quadro 2 - Respostas obtidas por cada meio e os respectivos SRTN’s.

Respostas SRTN
Parana, Rio de Janeiro, Minas Gerais, Pernambuco e Distrito
e Federal
Goias, Mato Grosso do Sul, Santa Catarina, Bahia, Paraiba,
E-mail Mato Grosso, Rio Grande do Sul, Sdo Paulo, Sergipe, Rio

Grande do Norte, Ceara, Piaui e Espirito Santo

Roraima, Amazonas, Acre, Alagoas, Maranhdo, Tocantins,
Sem resposta , , .
Amapa, Para e Rondonia

Fonte: Autoria propria.

Constatou-se que, com relacdo a solicitacdo dos dados nas 29 unidades, apenas 18 (62,
69%) deram retorno ao questionamento. Sendo, um total de 5 respostas ao questionario via
e-SIC (estados do Parand, Rio de Janeiro, Minas Gerais, Pernambuco e Distrito Federal),
totalizando 18,52% dos estados. Nos demais estados foram realizados busca das respostas via
e-mail e em alguns casos por contato telefénico, nos quais obtivemos um total de 13 respostas
ao questionario via e-mail (estados de Goids, Mato Grosso do Sul, Santa Catarina, Bahia,
Paraiba, Mato Grosso, Rio Grande do Sul, Sdo Paulo, Sergipe, Rio Grande do Norte, Ceara,
Piaui e Espirito Santo) totalizando 48,15%. Ndo foram obtidas respostas das unidades de nove
estados (Roraima, Amazonas, Acre, Alagoas, Maranhdo, Tocantins, Amapa, Para e Ronddnia)
totalizando 33,33% dos estados. A auséncia de retorno de parcela significativa das unidades

sugere fragilidades nos fluxos institucionais de comunicacdo e transparéncia, podendo refletir
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limitagdes organizacionais que transcendem o escopo desta investigacdo e afetam a prépria
governanca do programa.

Desde a sua implantacdo, o Sistema Eletronico do Servico de Informacdo ao Cidaddo
(e-SIC) tem desempenhado papel relevante ao facilitar a comunicagdo entre érgdos publicos
e asociedade, fortalecendo o acesso a informagdo e os mecanismos de transparéncia (Maciel,
2019). Contudo, no contexto desta pesquisa, foram identificados entraves no processo de
tramitacdo das solicitagdes, especialmente pelo fato de alguns 6rgdos consultados n3o
estarem listados na plataforma, o que exigiu o encaminhamento das demandas as Secretarias
Estaduais de Satude. Como consequéncia, parte das informagdes precisou ser obtida por meios
alternativos ao e-SIC, o que pode ter reduzido a padronizacao dos fluxos de resposta e limitado
o0 acompanhamento dos prazos e procedimentos formalmente previstos pela Lei de Acesso a
Informag3o.

A promulgacdo da Lei n? 14.154, de 26 de maio de 2021, representou um marco
relevante para a politica de triagem neonatal no Brasil, ao ampliar o escopo de doencas
rastreadas e favorecer o diagndstico e o tratamento precoces de condigbes anteriormente
ndo contempladas. Entretanto, essa expansdo também passou a demandar maior
complexidade laboratorial, qualificacio profissional e investimentos em infraestrutura
tecnoldgica, impondo desafios adicionais a sua implementacdo.

De acordo com Silva (2025), a ampliagdo do Teste do Pezinho ocorre de forma
heterogénea entre os estados, ainda que algumas unidades federativas apresentem avangos
mais consistentes, como o Distrito Federal, que ja concluiu o processo de expansdo. A ampla
adesdo a primeira etapa pode ser explicada por sua menor exigéncia tecnoldgica e pela
auséncia de mudancgas significativas nos procedimentos de coleta, além do apoio financeiro
federal, cenério distinto das etapas subsequentes, que requerem maior capacidade técnica e
operacional.

A segunda etapa, por exemplo, envolve a utilizagdo da Espectrometria de Massas,
tecnologia que demanda investimentos elevados para aquisicdo e manutengdo de
equipamentos especializados. Atualmente, apenas o Rio de Janeiro e o Distrito Federal
concluiram essa fase, enquanto Paraiba, Minas Gerais e Roraima realizam a triagem apenas
para parte das doengas previstas. A terceira etapa, voltada a triagem de doengas lisossdmicas,
encontra-se implementada exclusivamente no Distrito Federal, ao passo que a quarta e a

quinta etapas estdo em execugdo apenas nessa unidade federativa e em Minas Gerais.
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Esse cendrio sugere que, embora a legislagio tenha impulsionado avangos
importantes, sua operacionalizacdo permanece condicionada a capacidade estrutural,
financeira e tecnoldgica dos estados, contribuindo para a persisténcia de assimetrias regionais
na oferta da triagem neonatal.

Entre os SRTN’s respondentes, apenas dois (localizados nos estados de Minas Gerais e
no Distrito Federal) realizam a triagem neonatal para AME pelo Sistema Unico de Satde,
informacdo oficialmente confirmada junto ao Ministério da Salide por meio da plataforma
Fala Brasil/e-SIC. Esse resultado evidencia a limitada capilaridade nacional da politica de
triagem para AME, sugerindo que sua implementagdo ainda ocorre de maneira desigual no
territorio brasileiro. Nos demais estados que participaram do estudo e ainda ndo implantaram
a triagem, foram identificadas as principais dificuldades relacionadas a sua implementagdo,
sintetizadas na Figura 1.

Figura 1 - Principais dificuldades enfrentadas para a expanséo do Teste do Pezinho

W Falta de recursos financeiros

W Questdes organizacionais
Falta de equipamentos

M Falta de apoio governamental

B Falta de recursos humanos

Outras

Fonte: Autoria propria.

Observa-se que 27,77% dos SRTN’s apontaram a insuficiéncia de recursos financeiros
e questdes organizacionais como os principais entraves a ampliacdo da triagem neonatal,
enquanto 16,66% destacaram a caréncia de equipamentos. Esses achados estdo em
consonancia com Silva (2025), que ressalta que apenas a primeira etapa da expansdo contou
com financiamento federal e apresentou menor custo operacional. As fases subsequentes,
por sua vez, exigem investimentos mais elevados em adequac3o tecnoldgica e aquisicdo de

equipamentos especializados.

Nesse contexto, as desigualdades financeiras e os distintos niveis de desenvolvimento

socioeconémico entre os estados tendem a influenciar diretamente a capacidade de
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implementagao da triagem neonatal, podendo contribuir para a manutengdo de assimetrias
regionais no acesso ao diagndstico precoce (Silva, 2025).

Entre os SRTN’s que ainda n3o realizaram a ampliacdo da triagem, também foram
apontadas como dificuldades a falta de apoio governamental (27,77%) e a escassez de
recursos humanos (16,66%), além de outros entraves ndo especificados (33,33%). Tais
desafios refletem limitagGes estruturais ja reconhecidas no sistema de saude brasileiro e ndo
se restringem a expansdo da triagem neonatal. Nesse sentido, embora amplamente
reconhecida como estratégia fundamental para o diagnédstico precoce e para a melhoria dos
desfechos clinicos, a triagem neonatal permanece condicionada a disponibilidade de recursos
institucionais e a capacidade operacional dos servigos. A ndo implementagdo ou sua adogdo
tardia pode comprometer a efetividade das intervengdes terapéuticas, com potenciais
repercussdes clinicas, econdmicas e sociais.

O PNTN ainda apresenta limitagdes que precisam ser superadas para o alcance pleno
dos objetivos propostos com sua expansdo. Entre os principais obstaculos, destacam-se as
desigualdades regionais e estruturais, as disparidades socioecondmicas entre populagées
urbanas e rurais, a insuficiéncia de equipamentos e de profissionais especializados, as
barreiras geograficas de acesso e a necessidade de ampliar o conhecimento da populagido
acerca da importancia do teste, de modo a favorecer sua valorizag3o e realizacdo no periodo
oportuno (Silva, 2025).

Nesse contexto, a literatura aponta que o avango da triagem neonatal depende da
adogdo de estratégias estruturantes, como: a garantia de financiamento federal continuo
(considerando as realidades heterogéneas dos estados), o investimento na capacitagdo
permanente dos profissionais de satide para o adequado manejo e orientac¢do das familias, a
promocao de acdes educativas voltadas a populacdo e o estabelecimento de metas e prazos
claros para a implementacdo das etapas previstas na legislagio, acompanhados de
mecanismos de monitoramento e responsabilizagdo (Silva, 2025).

Até o ano de 2025, apenas os SRTN’s dos estados de Minas Gerais e do Distrito Federal
realizavam a triagem neonatal para AME. No presente estudo, os dados referentes a Minas
Gerais foram obtidos por meio de questiondrio encaminhado via e-SIC, enquanto, para o
Distrito Federal, apesar da confirmagdo da realizagdo da triagem, ndo foi possivel acessar

informagdes detalhadas.
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O Programa de Triagem Neonatal de Minas Gerais (PTN-MG) foi implantado em 1993
como iniciativa estadual, inicialmente contemplando a triagem para fenilcetontria e
hipotireoidismo congénito. Em 1998, o programa incorporou, de forma pioneira no pais, a
triagem para doenga falciforme, que se tornou, a época, a enfermidade de maior incidéncia
no estado. A partir de 2022, o PTN-MG passou por novas ampliagdes, abrangendo ndo apenas
a inclusdo de doencgas adicionais, mas também o fortalecimento das agdes de
acompanhamento e monitoramento dos casos, da educagdo permanente dos profissionais e
da organizagdo logistica para transporte de materiais e exames.

A triagem neonatal para AME foi implementada em Minas Gerais em 31 de janeiro de
2024, conforme estabelecido pela Deliberagdo CIB-SUS/MG n2 4.458, de 22 de novembro de
2023, que instituiu a segunda fase da expansdo da triagem no estado, incluindo também a
imunodeficiéncia combinada grave (SCID) e a agamaglobulinemia. Até maio de 2025,
aproximadamente 303.167 criangas haviam sido triadas para AME, evidenciando capacidade
operacional relevante e posicionando o estado como referéncia potencial para a
implementagdo dessa politica em outras unidades federativas.

O atendimento psicoldgico integra a abordagem multidisciplinar no cuidado as pessoas
com AME, desempenhando papel relevante no suporte a pacientes e familiares diante do
impacto emocional associado ao diagndstico e a progressio da doenca. Esse
acompanhamento contribui para o enfrentamento das mudangas impostas pela condi¢do e
favorece o processo de adaptagdo a nova realidade clinica.

No que se refere ao aconselhamento genético, sua implementacgdo estd alinhada aos
objetivos centrais da Politica Nacional de Atengdo Integral as Pessoas com Doengas Raras
(PNAIPDR), ao promover o cuidado integral, a prevenc¢do de agravos e a tomada de decisoes
informadas pelas familias, refor¢cando os principios de qualidade, equidade e integralidade na
assisténcia as pessoas com doencas genéticas. No dmbito do Sistema Unico de Salde, essa
pratica deve ser ofertada em Servigos de Referéncia em Doengas Raras habilitados conforme
os critérios estabelecidos pela Portaria n2 199/2014, os quais devem dispor de profissionais
com formagdo especifica e experiéncia em genética humana, além de articulagdo territorial
com gestores municipais e estaduais, em consonancia com os fluxos definidos pela Rede de
Ateng3o as Pessoas com Doengas Raras.

O aconselhamento genético tem como finalidade fornecer informagdes sobre a base

hereditaria da condigdo, o risco de recorréncia em gestagdes futuras e as possibilidades de
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testagem disponiveis, devendo ser estendido, quando pertinente, a familiares potencialmente
portadores. Dessa forma, constitui ferramenta essencial para o planejamento familiar e para
atomada de decisGes informadas (Zanoteli, 2024).

Quanto ao acompanhamento dos pacientes, o Servico de Referéncia em Triagem
Neonatal atua como responsavel técnico pela realizacdo dos exames de rastreamento,
enquanto o tratamento é conduzido nos Centros de Referéncia Estadual em AME. No estado
de Minas Gerais, essas unidades estao apresentadas no Quadro 3.

Quadro 3 - Centros de Referéncia Estadual em AME no Estado de Minas Gerais

Macrorregidode | Municipio de Macrorregido de
origem atendimento atendimento
Centro Leste, . A : s
. Hospital Infantil Jodo Paulo Il, Hospital das Clinicas da
Jequitinhonha, . . . i . L.
Belo Horizonte | UFMG (Universidade Federal de Minas Gerais), Hospital Julia
Vale do ago, :
Kubitschek
Nordeste
Leste, Sul, ; oy o :
. Hospital Universitario da UFJF (Universidade Federal de Juiz
Sudeste, Juiz de Fora
de Fora)
Centro-sul
Municipio a .
Sul, Oeste Servigo a ser pactuado
ser pactuado
Municipio a .
Norte Servigo a ser pactuado
ser pactuado
Triangulo do . . , . N
Uberlandia Hospital de Clinicas de Uberlandia (HC-UFU)
Norte
Tridngulo do Sul, Municipio a .
Servigo a ser pactuado
Noroeste ser pactuado

Fonte: Autoria prépria.

No momento da primeira consulta dos pacientes identificados por meio da triagem
neonatal, as opgOes terapéuticas disponiveis para AME sdo discutidas com as familias,
incluindo as trés medicacGes aprovadas pela Agéncia Nacional de Vigildncia Sanitaria. Dentre
essas, Nusinersena e Risdiplam encontram-se atualmente disponiveis no ambito do Sistema
Unico de Saude, cabendo a equipe assistencial orientar os responsaveis quanto 3s alternativas
terapéuticas. A defini¢do do tratamento é norteada pela Portaria Conjunta SAES/SECTICS n?
3, de 20 de margo de 2025, que institui o Protocolo Clinico e Diretrizes Terapéuticas para AME

dos tipos 1 e 2 e atualiza os critérios do PCDT.
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Atualmente, o SUS disponibiliza terapias modificadoras da doenga, como Nusinersena
(Spinraza), Risdiplam e a Terapia Génica Onasemnogeno abeparvoveque (Zolgensma), esta
Gltima incorporada apds acordo de compartilhamento de riscos entre o Governo Federal e a
industria farmacéutica. Além do tratamento medicamentoso, é ofertado acompanhamento
multidisciplinar, elemento fundamental para o manejo clinico da doenga. Ressalta-se que a
instituicdo precoce da terapéutica esta associada a melhores desfechos clinicos, reforcando a
relevancia do diagndstico oportuno.

Até o momento, foram diagnosticados 25 pacientes, dos quais 23 encontram-se em
tratamento conforme os critérios de inclusdo estabelecidos pelo PCDT para AME 5q. Esses
dados sugerem que a identificagdo precoce possibilita intervengdes mais céleres e
potencialmente mais eficazes, com impactos positivos na qualidade de vida dos pacientes e
na reducgdo de complicagdes, além de contribuir para a racionalizagdo dos custos assistenciais
(Govoni, 2018).

Entre as limitagGes deste estudo, destaca-se a taxa de resposta parcial dos SRTNs, uma
vez que apenas 18 das 29 unidades existentes no pais forneceram informagdes, o que pode
restringir a representatividade nacional dos achados. Além disso, foram observadas
dificuldades operacionais no acesso aos dados, especialmente pela auséncia dos SRTN’s no rol
de drgdos listados nas plataformas oficiais, exigindo encaminhamento das solicitacdes as
Secretarias de Saude e, em diversos casos, a utilizagdo de meios alternativos de contato, como
e-mail e telefone. Tal cenario pode ter introduzido vieses de informagdo e heterogeneidade
na qualidade das respostas. Ademais, por se tratar de um estudo descritivo baseado em dados
autodeclarados pelos servigos, ndo foi possivel verificar independentemente todas as

informacdes reportadas nem aprofundar andlises comparativas entre os estados.
4. CONSIDERACOES FINAIS

Os achados deste estudo indicam que, apesar dos avangos normativos introduzidos
pela Lei n? 14.154/2021, a implementag¢do da triagem neonatal para AME ainda apresenta
alcance limitado no territério nacional. A identificacdo de apenas dois estados com triagem
efetivamente implantada evidencia um descompasso entre a previsdo legal e sua
operacionalizacdo, sugerindo que a consolidacdo dessa politica permanece condicionada a
capacidade estrutural, financeira e organizacional dos sistemas estaduais de saude. Nesse

contexto, as desigualdades regionais emergem como fator central na determinagao do acesso
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ao diagndstico precoce, elemento decisivo para o inicio oportuno do tratamento e para a
melhoria dos desfechos clinicos. Assim, embora a expansdo do TESTE do Pezinho represente
um avango significativo no campo das Doencas Raras, sua efetividade depende da superagao
de barreiras que ainda limitam sua implementagdo equitativa. Este estudo contribui ao
oferecer um panorama atualizado da triagem neonatal para AME no dmbito do Sistema Unico
de Saude, evidenciando lacunas relevantes entre formulagdo e execugdo da politica publica.
Tais resultados reforcam a necessidade de estratégias estruturantes que favorecam a
ampliagdo da cobertura e a redugdo das assimetrias assistenciais.

Como desdobramento desta investigagdo, pretende-se ampliar o levantamento para
incluir todos os Servicos de Referéncia de Triagem Neonatal do pais, possibilitando uma
analise mais abrangente das desigualdades regionais na implementagdo da triagem para
Atrofia Muscular Espinhal. Planeja-se ainda realizar estudos longitudinais para avaliar os
impactos da expansdo do teste do pezinho no diagndstico precoce, no inicio do tratamento e
nos desfechos clinicos. Além disso, serdo investigados aspectos operacionais — como
financiamento, infraestrutura e organizagdo dos servicos — bem como conduzidas analises
comparativas entre estados e avaliagdes do acesso ao aconselhamento genético e ao cuidado

multidisciplinar.
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Este  trabalho  analisa e  caracteriza
quantitativamente o conteudo de divulgagdo
cientifica sobre doengas raras na revista
Pesquisa FAPESP, editada pela Fundagdo de
Amparo a Pesquisa do Estado de Sdo Paulo nos
ultimos dez anos. Foram analisados os
exemplares nos acervos digitais publicados
mensalmente entre janeiro de 2013 a margo de
2024. Foi realizado o levantamento dos artigos a
respeito do tema, apresentando quantitativo de
matérias por ano e o nivel de relevancia por
meio da quantificagdo do ndmero de capas,
matérias, noticias curtas e podcasts. As
publicagdes foram categorizadas listando as
principais doengas citadas e sua classificagdo
entre doengas de origem genética ou ndo e
foram analisados os seguintes tipos de
abordagem: tratamento, diagndstico, custos de
medicamentos e judicializacdo, redes de apoio e
outros. De maneira geral nos ultimos anos
houve um aumento nas publicagdes sobre o
tema, embora ainda com pouca relevancia com
base no quantitativo de capas (n=5) no periodo.
Houve o predominio de doengas raras de origem
genética (93,5%), sendo a anemia falciforme a
mais citada (5 artigos). Dentre as matérias que
realmente abordavam o tema em sua maioria
tratavam  sobre  tratamentos  (34,8%);
diagndstico (28,1%); judicializacdo e gastos com
medicamentos (10,1%); redes de apoio (5,6%) e
outros (21,3%). Conclui-se que dada a

importancia da divulgacdo cientifica, para
expansdo e aprimoramento do conhecimento
acerca destas enfermidades, para a sociedade
como um todo, com o intuito de informar,
conscientizar e fomentar o debate social e
politico sobre o tema, ainda é incipiente a
abordagem do assunto.

Palavras-chave: Doengas Raras. Publicacdes de
Divulgagdo Cientifica. Diagnodstico. Terapéutica.

ABSTRACT

This  work analyzes and quantitatively
characterizes the scientific dissemination
content on rare diseases in the newspaper
Pesquisa FAPESP, published by the Sdo Paulo
Research Foundation over the last ten years.
Copies in the digital collections published
monthly between January 2013 and March 2024
were analyzed. A survey of articles on the topic
was carried out, presenting the number of
articles per year and the level of relevance by
quantifying the number of covers, articles, short
news and podcasts on the topic. The
publications were categorized by listing the
main diseases mentioned and their classification
between diseases of genetic or non-genetic
origin and the following types of approaches
were analyzed: treatment, diagnosis,
medication costs and judicialization, support
networks and others. In general, in recent years
there has been an increase in publications on
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the topic, although still with little relevance
based on the number of covers (n=5) in the
period. There was a predominance of rare
diseases of genetic origin (93.5%), with sickle cell
anemia being the most cited (5 articles). Among
the articles that addressed the topic, the
majority dealt with treatments (34.8%);
diagnosis (28.1%); judicialization and spending
on medicines (10.1%); support networks (5.6%)

importance of scientific dissemination, for
expanding and improving knowledge about
these diseases, for society, with the aim of
informing, raising awareness and promoting
social and political debate on the subject, the
approach to the subject.

Keywords: Rare deseases. Scientific
Dissemination Publications. Diagnosis. Therapy.
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and others (21.3%). It is concluded that given the

1. INTRODUCAO

No Brasil, as doengas raras podem ser definidas como aquelas que afetam 65
individuos em cada 100 mil. Estima-se que cerca de 13 milhGes de pessoas possuam
alguma doenga rara no pais (Rede Nacional de Doengas Raras, 2024). Apesar das
doengas raras afetarem um numero limitado de pessoas, quando consideramos que
existem entre 6.000 a 8.000 destas doengas ja conhecidas, quando reunidas possuem
um impacto epidemiolégico relevante, o que as tornam hoje um problema de satde
global expressivo (Iriart et al., 2019). Mundialmente, cerca de 300 milhdes de pessoas
possuem alguma doenga rara, com 80% delas de origem genética e 20% advindas de
diferentes causas como: ambientais, infecciosas, imunoldgicas, entre outras (Brasil,
2014).

O Ministério da Saude (MS) publicou, em 30 de janeiro de 2014, a Portaria 199
que instituiu a Politica Nacional de Atencdo Integral as Pessoas com Doengas Raras
(PNAIPDR) no Sistema Unico de Satde (SUS) cujo objetivo é reduzir a mortalidade,
contribuir para a redugdo da morbimortalidade e das manifestacées secundarias e
melhorar a qualidade de vida das pessoas, por meio de a¢des de promogdo, prevengao,
detecgdo precoce, tratamento oportuno, redugdo de incapacidade e cuidados paliativos
(Brasil, 2014).

A falta de conhecimento a respeito das doengas raras pode aumentar a demora
do diagndstico, o estresse psiquico do paciente e de sua familia, além do surgimento de
complicagGes irreversiveis e, consequentemente, resultar em tratamento tardio com
prognostico ruim (Silveira, 2022). Devido a estes fatores, a Divulgagdo Cientifica tem
como principal objetivo o acesso da populagdo aos conhecimentos cientificos e
tecnoldgicos, considerando a relevancia da ciéncia e da tecnologia na sociedade e no

ambiente (Férum de Cultura e Ciéncia da UFRJ, 2022). O conceito engloba desde textos
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jornalisticos que noticiam novas descobertas, o inicio de novas pesquisas ou reportam
o trabalho de cientistas até a organizacdo de uma exposicdo sobre algum tema de
relevancia cientifica e social (Souza; Rocha, 2020).

Segundo Melo e Freitas (2023), antigamente os editoriais cientificos estavam
restritos aos jornais tradicionais, que eram acessados por uma pequena parcela da
populagdo. Hoje, as noticias alcangam um nimero maior de pessoas devido a crescente
digitalizagdo das informagGes pelos principais veiculos de comunicagdo do Brasil. Assim,
o trabalho jornalistico de divulgagdo cientifica continua sendo um instrumento
importante de comunicagdo com o publico ndo especializado. A divulgagdo dos avangos
da ciéncia pela midia propicia a populagdo leiga a aquisicdo e construgdo de
conhecimento cientifico, um segmento tido como tradicionalmente muito complexo e
quase inacessivel (Gongalves, 2013).

Outro ponto importante a ser destacado, identificado por Piccoli e Stecanela
(2023) é que a popularizagdo da ciéncia permite que os resultados das pesquisas
cientificas tenham um alcance maior que apenas o espago académico, promovendo
interagdo da academia com a sociedade, instigando o pesquisador a dar sentido técnico
e social a sua pratica. Dessa forma, a sociedade deve ser vista como espaco onde os
resultados das pesquisas merecem circular.

Nesse contexto, foi realizada uma pesquisa sobre o tema “doengas raras” com o
objetivo de caracterizar quantitativamente as publicagdes cientificas a respeito do tema
na revista Pesquisa FAPESP. Ela foi langada em 1999 e é a Unica revista jornalistica
especializada em cobrir a produgdo cientifica e tecnolégica do Brasil. Seu objetivo é
ampliar o acesso aos resultados, tratando ao mesmo tempo pessoas, instituigdes e
processos envolvidos no fazer cientifico, com publicagdo mensal. E financiada pela
Fundagdo de Amparo a Pesquisa do Estado de Sdo Paulo (FAPESP) e conta com a

consultoria de pesquisadores ligados a fundagdo (Pesquisa Fapesp, 2024).

2. METODOLOGIA

No presente estudo foram analisados o conteldo publicado sobre doengas raras
na revista de divulgagdo cientifica Pesquisa FAPESP, editada pela Fundagdo de Amparo
a Pesquisa do Estado de Sdo Paulo, com conteldo disponivel de forma online. Esta

revista divulga os resultados de produgdes cientificas académicas mensalmente. O
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levantamento de matérias foi analisado a fim de visualizar a frequéncia com que a
revista, que é uma das principais na drea, trata do tema “Doengas Raras” em suas
divulgacGes. A andlise dos textos foi realizada por pares, utilizando aspectos
quantitativos. Foi realizada uma busca nos acervos digitais da revista com o descritor
“doencgas raras”, quantificados e analisados apenas exemplares publicados entre janeiro
de 2013 a margo de 2024, que traziam o tema da busca em suas publicagdes. A defini¢do
do periodo de pesquisa visou uma busca mais atualizada sobre o tema.

A quantidade de publicagdes relacionadas ao tema foi analisada de acordo com
cada ano do periodo pesquisado. Foi analisado o percentual de publicagdes
classificando-os entre matérias completas e noticias curtas ou podcasts.

As doengas raras citadas foram classificadas entre aquelas de origem genética ou
ndo e quantificadas percentualmente. Todas as doengas raras citadas nas matérias
foram catalogadas, assim como a quantificagdo de repeticdes em que apareciam em
matérias diferentes. Foram categorizados os tipos de abordagem, levando em conta as
seguintes categorias: tratamento, diagnodstico, custos de medicamentos e judicializacdo,
redes de apoio e outros.

Os textos selecionados foram catalogados em um banco de dados (planilha Excel)
e os aspectos quantitativos foram apresentados por meio de tabelas e gréficos e os

dados apresentados por estatistica descritiva.

3. RESULTADOS E DISCUSSAO

A busca no site da Revista FAPESP utilizando as palavras chaves “doencas raras”
permitiu a identificagdo de 507 matérias, das quais apds o refinamento, com
identificagdo das matérias que estavam dentro do periodo analisado na pesquisa,
resultaram em 77 pertencentes ao periodo de janeiro 2013 a margo de 2014. Analisando
individualmente cada uma das matérias, identificamos que apenas 49 traziam

realmente informagGes sobre doengas raras, como apresentado na Figura 1.
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Figura 1 - Quantitativo de artigos levantados a partir das palavras chaves e artigos que realmente
abordam o tema

Total de artigos analisados Citam doengas raras

Fonte: Autoria prépria.
A quantificagdo de artigos publicados a cada ano analisado estd apresentada na
Figura 2, demonstrando que o ano de 2022 foi aquele com mais publicagdes sobre o
tema (n=16), o que pode ser justificada pela publicagdo da Lei n? 14154/2021, que
aperfeicoa o Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN), estabelecendo o rol
minimo de doengas a serem rastreadas pelo teste do pezinho; e da outras providéncias
(Brasil, 2021). Em 2024, apenas os trés primeiros meses foram analisados, constando

apenas uma publicagdo até o presente momento.

Figura 2 - Numero de publicagdes relacionadas ao tema em cada ano do periodo analisado

20

Quantidade de matérias relacionadas ao tema publicadas e...

2013 2014 2015 2016 2017 2018 2012 2020 2021 2022 2023 2024
Ano

Fonte: Autoria prdpria.
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Sabe-se que as doengas raras impactam de forma significativa a qualidade de
vida das pessoas atingidas, tanto no ambito individual quanto coletivo. A pesquisa de
Iriart et al. (2019) salientou as dificuldades e ansiedades vividas por essas familias nos
itinerarios terapéuticos percorridos para obtengdo de diagndstico e todas as questGes
envolvidas até chegarem a ele, inclusive a falta de informagdes. Com objetivo de
fornecer informagdes acessiveis e de qualidade sobre doengas raras e proporcionar um
aumento da compreensdo e da conscientizagdo dessas condigdes e dos assuntos
relacionados a elas na perspectiva da divulgagao cientifica, foi criado o blog Academia
de Pacientes: Doengas Raras, Saude Publica e Cidadania, em 2017 pelo pesquisador em
Saude Publica, Claudio Cordovil (Cordovil, 2022). Nesse mesmo contexto, a professora
da Universidade Federal Fluminense, Patricia Saldanha, criou a plataforma “Salude
Raras”, objetivando dar visibilidade e conscientizar a populagdo sobre o assunto. Patricia
afirma que a falta de informagGes pode causar tanto mal quanto a doenga e por isso a
comunicagdo na plataforma é pautada na publicidade social de interesse publico,
incluindo a populagdo no debate (Universidade Federal Fluminense, 2024). Iniciativas
como estas tém surgido para tentar aumentar a divulgagdo cientifica sobre o tema, mas
ainda é incipiente. Moreira et al. (2018) afirma que as associagGes e os familiares de
pessoas com doengas raras, criam interagdes mistas, somam contatos, formam vinculos
e conexodes, possibilitando comunicagdes virtuais e presenciais, expandindo fronteiras
geograficas e de identidade, tornando publica a existéncia dessas pessoas e
aumentando a visibilidade delas, uma forma também de aumentar a divulgagdo das
doencas raras e tudo que envolvem as mesmas.

Verifica-se a necessidade de aumentarmos as publicagdes sobre esse assunto,
bem como fomentar a pesquisa cientifica. Uma revisdo integrativa em 2019, sobre
doengas raras com abordagem qualitativa, apontou que havia nos Ultimos 5 anos,
apenas seis estudos brasileiros que abordavam esse tema, sugerindo a necessidade de
investir em mais pesquisas, diante das diversas subjetividades envolvidas no processo
de adoecer e cuidar, e aumentar o foco para além dos sinais e sintomas especificos de
determinada doenca genética rara (Souza et al., 2019). Em agosto de 2023, em audiéncia
publica da Comissdo de Defesa dos Direitos das Pessoas com Deficiéncia, na Camara dos
Deputados, representantes de entidades criticaram a falta de apoio a pesquisas clinicas

feitas no Brasil sobre doengas raras. Foi revelado por Marcela Pontes, gerente de Acesso
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e Precificagdo do Sindicato da Industria de Produtos Farmacéuticos (Sindusfarma) que,
até aquele momento, o Brasil estava fora da rota mundial de pesquisas clinicas,
ocupando o 192 lugar naquele ranking, considerando todos os tipos de enfermidades
(Portal, 2023).

Segundo Marins (2022), entre os anos de 2014 e 2022 houve um grande avango
em relagdo as doengas raras no Brasil apds a Implementagdo da PNAIPDR em 2014 e
inclusdo das Diretrizes para Atengdo Integral as Pessoas com Doengas Raras no SUS,
assim como as leis criadas em 2018, a Lei n2 13693/2018, que incluiu no calendario
brasileiro o Dia Nacional de Doengas Raras; em 2019, a Lei n? 13930/2019, que garante
a reserva de, pelo menos, 30% dos recursos do Programa de Fomento a Pesquisa de
Saude para o estudo do tratamento das doengas raras e a ultima em 2021, a Lei n2
14154/2021, que aperfeicoa o Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN),
estabelecendo o rol minimo de doengas a serem rastreadas pelo teste do pezinho; e da
outras providéncias. Esses avangos podem justificar o crescimento da divulgagdo das
doencas raras pela Revista nos Gltimos 5 anos da pesquisa, com exceg¢do do ano de 2021,
que apresentou, segundo o Boletim Anual do Observatério de Ciéncia, Tecnologia e
Inovagdo (OCTI) 2022, maior nimero de publicagGes relacionadas a Educagdo (Brasil,
2023).

O OCTI foi criado com o objetivo principal de monitorar a produgdo cientifica,
tecnoldgica e da inovagdo e acompanhar tendéncias no Brasil e no mundo, elabora um
Boletim Anual de Ciéncia, Tecnologia e Inovagado e estd em sua terceira edigdo. O Boletim
Anual OCTI 2022, publicado em junho de 2023, apresenta os principais interesses da
comunidade cientifica brasileira com foco na produgdo de artigos registrada no
quadriénio de 2019-2022, a partir da Plataforma Web of Science, langando luz sobre sua
composicdo tematica, suas principais especializacdes e sua rede de colaboragdo
cientifica. Segundo esse boletim, a produgdo de artigos cientificos entre os anos de 2019
e 2021 aumentou mundialmente, com destaque para paises como a China e india que
cresceram 15% e 14% cada, enquanto o Brasil cresceu cerca de 2,1% (Brasil, 2023). Isso
nos leva a acreditar que o aumento das publicagGes sobre doengas raras na Revista
Fapesp pode ter explicagdo no fato de aumentarem, mesmo que inexpressivamente a
quantidade de publicagdes na area, atrelada ao aumento geral da produgdo cientifica

no Brasil.
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O ano de 2022 foi aquele com maior nimero de publicagdes entre o periodo
analisado, porém, nenhuma das matérias foi tema de capa da publicagdo. Dentre as
matérias que realmente citavam doengas raras em seus conteudos, a Figura 3 apresenta

o percentual entre matérias completas e noticias curtas ou podcasts.

Figura 3 - Percentual entre matérias completas e noticias curtas ou podcasts

Noticias
curtas ou
Podcasts

21%

Matérias
completas
79%

Fonte: Autoria prépria.

O percentual de podcasts apresentados foi pequeno, diante da popularizagdo da
ferramenta, visto que os eles foram ouvidos por aproximadamente 20 a 34,6 milhGes de
brasileiros em 2020, periodo da pandemia de Covid-19. O podcast é um arquivo digital
de dudio que pode ser inserido em varias plataformas online, aborda diversos temas
desde politica a ciéncia e sua divulgagdo, abrangendo temas diversificados (Paz et al.,
2021). Suas vantagens incluem o fato de poderem ser ouvidos em qualquer hordrio, sua
facilidade de acesso, mobilidade e disponibilidade de arquivos sobre demanda, abordam
temas de maneira superficial ou mais aprofundada, o que os torna muito importantes
para divulgacdo de conhecimentos cientificos de forma compreensivel pela populagdo
em geral (Figueira; Bevilaqua, 2022). No entanto, os resultados dessa pesquisa mostram
que esse foi um recurso pouco utilizado pela Revista para divulgagdo das doengas raras
até entdo, entre 16 publicagbes de noticias curtas e podcasts, apenas 4 foram podcasts.

Com relagdo a noticias curtas, a popularizagdo do uso das redes sociais por todos
os publicos, chama-nos a atengdo para a importancia da divulgagdo cientifica também
através dessas ferramentas. Chaves e Alvarez (2023) afirmam que as universidades

desempenham papel fundamental na promogao de estratégias de divulgacado cientifica
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através das redes sociais, pois possuem recursos tecnoldgicos e humanos para isso,
democratizando o acesso ao conhecimento e cumprindo seu papel social.

Podemos observar que no periodo analisado as capas da revista Pesquisa FAPESP
relacionadas a doengas raras estiveram distribuidas em anos diferentes, com lacunas de
capas em alguns deles. A quantidade de capas relacionadas diretamente a doengas raras
foi muito pequena, apenas 5 capas, dentro da quantidade de edigGes publicadas no
periodo analisado, 135 edigbes. Os titulos das capas, bem como os anos de suas

publicagGes e edigbes, estdo descritos na Tabela 1.

Tabela 1 - Numero da edigdo, ano de publicagdo e titulo da capa da revista

Numero da Edicdo Ano Capa
288 2020 Editando o DNA
252 2017 Remédios na Justica
237 2015 Segredos do DNA
222 2014 A emergéncia das Doengas Raras
204 2013 A era dos Genomas Comparaveis

Fonte: Autoria prépria.

Em 2022, as areas em que o Brasil mais publicou foram: Engenharia; Ciéncias
ambientais e Ecologia; Quimica e Agricultura. A Ciéncia e Tecnologia dos Alimentos e
Saude Publica e Ocupacional também foram as areas que mais cresceram, em volume,
entre os anos de 2019 e 2021 segundo o Boletim Anual OCTI 2022, o que nos leva a crer
que apesar do crescimento nas pesquisas, outros assuntos estiveram em destaque em
2022 e por isso podem ter sido capa da revista, em detrimento as doengas raras.

Entre todas as doengas raras abordadas, o quantitativo referente a etiologia
(genéticas e ndo genéticas), também foi analisado, como mostra a Figura 4. Este
resultado vai de encontro ao fato que cerca de 80% das doengas raras sao causadas por
fatores genéticos e os outros 20% por fatores ambientais, infecciosos, imunoldgicos,

entre outros (Brasil, 2014).
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Figura 4 - Percentual de doengas raras de origem genética e ndo genética citadas na pesquisa

Nio

geneticas

Genéticas
Fonte: Autoria propria.

Nos artigos analisados foram abordadas 64 doencas raras diferentes e as mais
citadas constam sumarizadas na Tabela 2. A Anemia Falciforme é uma das doengas
genéticas mais frequentes e de expressiva relevancia clinica sendo muito comum em
descendentes africanos, como sdo a maior parte dos brasileiros (Fiocruz, 2015). Ela é
diagnostica precocemente pelo Teste do Pezinho no Programa Nacional de Triagem
Neonatal (Brasil, 2001; Brasil, 2012).

Tabela 2 - Doengas raras mais citadas nas matérias e a quantidade de vezes que se repetem

em matérias diferentes

Doencas taras mals citadas Quantidade de fepetigﬁes em matérias
diferentes

Anemia Falciforme 5
Mucopolissacaridose 4
Sindrome de Spoan 3
Xeroderma Pigmentoso 3
Hemofilia 3
Atrofia Muscular Espinhal 3
Hipercolesterolemia Familiar 3
Doenga de Gaucher 3
Imunodeficiéncias Primarias 3

Fonte: Autoria prdpria.

A categorizagdo dos assuntos abordados nessas publicagdes é representada pela
Figura 5, onde foram identificados assuntos relacionados ao diagndstico dessas doengas,
técnicas de tratamento gerais e/ou especificas de cada doenga, judicializagdo e custos
de medicamentos, redes de apoio aos pacientes portadores de doengas raras e outros

assuntos.
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Gréfico 1 - Caracterizagdo das abordagens das publicagdes

Outros
21%

Tratamento
35%

Diagnéstico
28%

Fonte: Autoria prépria.

Muitos artigos que abordaram os tratamentos citaram o sequenciamento
genético como forma de diagndstico e tratamento de doengas genéticas iniciadas com
o Projeto Genoma Humano. Este foi implementado em 1990 com o objetivo de conhecer
a estrutura, o papel no organismo e a localizagao de cada gene, proporcionou mudangas
importantes no estudo e na aplicagdo do conhecimento em genética promovendo
avangos no diagndstico e tratamento de diversas doengas (Soares et al., 2023).

Ja ajudicializagdo da saude pode ser entendida como uma situagdo de ampliagdo
do acionamento do Poder Judiciario por parte de individuos ou grupos de individuos, na
condigdo de cidaddos ou de consumidores, a fim de que sejam arbitrados conflitos
destes com o Poder Executivo, com empresas privadas e pessoas fisicas em matéria de
saude (Vieira, 2020).

O ideal para assegurar os direitos constitucionais dos pacientes com doengas
raras seria o desenvolvimento de politicas publicas que garantissem de forma efetiva o
fornecimento de tratamento adequado aos individuos através do sistema publico de
salde, porém diante da inexisténcia ou ineficacia destas recorrer a via judicial torna-se
0 meio mais rapido e eficaz de assegurar o principio da dignidade da pessoa humana,
garantindo seu acesso a saude. Sendo assim, a judicializagdo da saiide com vistas ao
acesso a tratamento dos individuos com doengas raras, é de especial importancia para
a garantia do direito a saude, até que o Estado por meio de politicas publicas possa
assegurar o fornecimento completo da medicagdo e tratamentos necessdrios aos
pacientes (Romeu; Oliveira, 2024).

A Figura 6 apresenta as diferentes temdticas abordadas nas matérias publicadas

inseridas em outros assuntos da caracterizagdo.
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Figura 6. Temas abordados dentro de outros assuntos da caracterizagdo

Sinais e
sintomas
39%

Regionalidade
32%

Consanguinidade
25%

Fonte: Autoria prépria.

Apos a descrigdo de sintomas e sinais, a consanguinidade e a regionalidade
foram abordados com uma alta frequéncia, o que pode ser explicado pelo fato que no
Nordeste brasileiro ha altas taxas de consanguinidade e concentragdo de clusters,
principalmente os municipios que cresceram de forma mais isolada geograficamente e
com altas taxas de endogamia. Clusters sdo aglomerados geogréficos de doencas raras
e anomalias congénitas. Esses clusters sdo um dos principais focos de estudo da genética
médica populacional (GEMEPQ), um ramo da genética que estuda o atendimento de
comunidades com questdes médicas de fundo genético em uma frequéncia acima do
esperado (Santos, 2022).

Ja em relagdo ao aconselhamento genético houve uma baixa frequéncia de
abordagem, mas sabe-se que informagdes baseadas na ciéncia podem trazer inimeros
beneficios para essas comunidades como a possibilidade de orientacdo e planejamento
reprodutivo, possibilidades terapéuticas locais ou em centros de referéncias,
capacitagdo de profissionais de salide que atendem essas familias, entre outros (Santos,
2022).

Ainda em relagdo as doengas genéticas raras, um estudo conduzido por Iriart e
colaboradores teve como objetivo analisar os itinerarios terapéuticos dos pacientes com
tais doengas nas cidades do Rio de Janeiro, Salvador e Porto Alegre. Eles relataram que
a existéncia de longos itinerarios terapéuticos até o diagndstico, o desconhecimento dos

médicos ndo geneticistas sobre as doengas raras, as dificuldades de transporte e de
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acesso a especialistas, a exames diagndsticos e complementares e o acesso a
medicamentos e insumos alimentares de alto custo foram comuns as narrativas nas trés
cidades. Os autores concluem que a efetiva implementagdo da PNAIPDR é fundamental
para que os pacientes com doengas genéticas raras tenham efetivamente maior acesso
a uma atencao integral no sistema publico de saude (Iriart et al., 2019).

O pensamento critico sobre a ciéncia e o processo de divulgagdo da informagdo,
desde a concepgdo do conhecimento, passando pela textualizagdo e circulagdo pelas
Instituicées de Ensino Superior, deve ser compartilhado com a sociedade (Chaves;
Alvarez, 2023). Noticias curtas podem trazer informagdes importantes, de leitura mais
rapida, com conteudos importantes, popularizando ou apresentando conhecimentos e
conteudos até entdo desconhecidos da maioria das pessoas. As redes sociais, com
apresentagdo de noticias curtas, oferecem ainda recursos de interagdo onde
pesquisadores e instituicdes tirem duvidas sobre determinado assunto, saibam mais
sobre o interesse do publico e o impacto de certos temas, cumprindo mais uma vez, o
papel social da pesquisa e das Instituigdes de Ensino Superior (Pacheco, 2020).

Uma limitagdo encontrada na pesquisa foi que ao realizarmos a busca com o
termo doengas raras no site da revista, foi identificado uma grande quantidade de
artigos, porém apds a leitura e analise percebemos que muitos ndo falavam
especificamente do tema em questdo. Observou-se ainda que de maneira geral houve
um aumento nas publicagbes, embora ainda sejam de pouco destaque conforme

constatamos pelo nimero de capas da revista sobre o assunto.

4. CONSIDERACOES FINAIS

O estudo apresentado retrata o que tem sido divulgado sobre a tematica
doengas raras em importante revista de divulgagdo cientifica.

A abordagem de doengas raras em revistas de divulgacdo cientifica contribui
para a orientagdo de pacientes, familiares e cuidadores na busca de uma melhor
qualidade de vida e conhecimento sobre sua doenga, trazendo informagdes sobre
possibilidades de tratamento, diagndstico, direitos e deveres, centros de tratamento

especializados, entre outros.

@ UMA ANALISE SOBRE O CONTEUDO DE DIVULGAGAO CIENTIFICA A RESPEITO DA TEMATICA DOENGAS ]04

RARAS




56

O conhecimento acerca destas enfermidades necessita ser difundido além de
profissionais de salde e pesquisadores para a sociedade como um todo, com o intuito
de informar, conscientizar e fomentar o debate social e politico acerca do tema.

Ao analisar as publicagdes relacionadas ao tema Doengas Raras pode ser
observado que o tema ainda é abordado de forma superficial, muitas vezes com
publicagGes que apenas citam alguma doenga especifica ou que relacionavam os
avangos do mapeamento genético as formas de diagndstico de doengas raras.

A divulgacdo cientifica sobre Doengas Raras é essencial ao disseminar o
conhecimento sobre possiveis fatores de risco, sinais precoces da doenga e formas de
diagndstico.

Ainda podemos concluir que Centros de Apoio, Diagnostico e Tratamento devem
ser mais divulgados para a populagdao em geral. Quando falamos sobre Doengas Raras
estamos muitas vezes falando de doencas de dificil diagndstico, orfas de tratamento
medicamentoso e de uma fatia da populagdo desassistida, o que reforga a necessidade

de divulgagdo a respeito do tema em revistas com alto grau de confiabilidade.
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1-O QUE E ATROFIA MUSCULAR ESPINHAL (AME)?

A AME & uma doenca rara, causada por
alteragées genéticas que afetam as células do
sistema nervoso conhecidas como neurdnios, que
controlam os diversos musculos do corpo.

E uma condigdo genética e neuromuscular
progressiva, seus sinais e sintomas se intensificam
com o passar do tempo, sendo que os musculos
vdo se degenerando, atrofiando e perdendo sua
fungdo. De acordo com o tipo, a AME pode
apresentar diferentes niveis de gravidade e

comprometimento na vida do paciente.

FONTE: IMAGENS FREEPIK.
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2-MANIFESTAGOES CLINICAS/ TIPOS

A AME pode ser classificada em cinco
subtipos, do 0 ao IV, que se diferenciom de
acordo com a fungdo motora maxima
alcangada e idade de inicio dos sintomas.

A avdliagcdo clinica define o subtipo da
doenca, sendo que pessoas com d mesmd
condicdo podem apresentar niveis de
acometimento e manifestagcées clinicas
diferentes, como aquelas que ndo conseguem
se sentar de forma independente, outras que
se sentam, mas ndo andam, ou adlgumas que
andam mas que podem perder essa
habilidade com a progressdo da doenca.

FONTE: IMAGENS FREEPIK.

O Quadro abaixo resume os principais tipos
de AME, com seu inicio e dificuldades
respiratorias, motoras e na alimentagado. 02
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Subtipo da — Dificuldades Dificuldades Dificuldades na
doenca/nome respiratérias motoras alimentacgéio
hipotonia profunda
frequentemente (musculatura flacida
.| necessitam e fraca), apresentam grave
forma mais g o ; :
de suporte ventilatério | fraqueza grave e disfagia
grave, ) . ;
g Niclo 5 (com  ajuda  de | contraturas (dificuldade para engolir)
‘ aparelhos) nos articulares e
periodo o : - : ; z
———— primeiros minutos ou | (reducéo da | incapacidade de sucgdo
P horas amplitude de para mamar
apds o nascimento movimentos das
articulagdes)
o acometimento de
possuem um . o
. musculos da lingua e
comprometimento )
iy . faringe causa perda da
respiratorio grave, | ndo desenvolvem a ; "
) . capacidade de sucgdo
l, também formagrave, | sendo capacidade de se =
: ao mamar e dificuldades
conhecida dependentes de | sentar sem suporte e '
. N para engolir, o que pode
como inicio  antes | suporte tém perda da e
R g causar deficiéncia
doenca de dos ventilatério, sendo a maioria da i .
: ) N . S nutricional e risco de
Werdnig- 6 meses de | insuficiéncia movimentagdo ainda :
; S R broncopneumonias  de
Hoffmann idade respiratéria no primeiro ano de o
-, . repeticdo, podem
a principal causa de | vida ;
: necessitar de suporte
morbidade ;o .
; nutricional  via  tubo
e mortalidade ey
gastrico
desenvolvem a
capacidade de  se
sentar sem a
podem desenvolver necessidade de
hipoventilagdo suporte, mas podem
(ventilagdo perder essa
inadequada para | habilidade com a -
g _ com a progressdo da
realizar a troca | progresséo da
; forma o doenga podem
I, conhecido | . - gasosa  respiratéria | doenga, .
intermedidria, 2 x desenvolver dificuldades
como inicio _ antes necessdria), alguns pacientes IFaiF
doenga de d66 1B feses inicialmente durante o | conseguem pard engc:lrte raqueza
Dubowitz desiclade sono, requerendo o | ficar em pé, mas néo na:museuiara

uso de suporte para

respirar no periodo
noturno, além de
manobras para

remogdo de secregdo

conseguem andar de
maneira

independente,
muitos  apresentam
contraturas e

deformidades
articulares, incluindo
escoliose grave

responsdvel pela
mastigacdo e degluticdo
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I, ou doenga
de Kugelberg-
Welander

forma leve,
inicio apds os
18 meses de
idade

alguns pacientes
desenvolvem
dificuldade respiratéria
mais tardiamente,
quando comparados
ao tipo 2

conseguem

desenvolver a
capacidade de andar
independentemente,
porém, em algum
momento da vidag,
podem perder essa

habilidade,

quanto mais precoce o
inicio dos sintomas e
sinais, mais cedo pode
ocorrer a perda da

marcha, as
dificuldades

ortopédicas, incluindo
a escoliose, se
agravam a partir do
momento em que

param de andar

66

em casos mais graves ou
com mais

tempo de doenga, podem
desenvolver

dificuldades para engolir

forma  mais
leve,
inicio apés os
30 anos de
idade

podem apresentar
hipotonia  (fraqueza
muscular) e reflexos
musculares
diminuidos,
apresentando
dificuldades, por

exemplo, para subir e

descer escadas ou
para se levantar do
ch&o, no entanto,
levam a vida muito
semelhante a
populagdo sem a
doencga

(Arnold, 2015 apud Nishio et al, 2023)
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3-DIAGNOSTICO PRECOCE/TRIAGEM NEONATAL

Um dos métodos de rastreamento
da doenca se faz pela triagem
neonatal, que no Brasil & composta
pelo Teste do Olhinho, Teste da
Orelhinha, Teste do Coracdozinho,
Teste da Linguinha e o Teste do
Pezinho, sendo este Udltimo um
conjunto de avaliacdes realizadas
em recém-nascidos padra o
diagnoéstico de doengas graves que
possuem tratamento.

A importdncia da triagem
neonatal estd em  conseguir
identificar, em poucas semanas
apds o nascimento, os bebés em
risco para certas doengas, antes da
manifestagcdo clinica de qualquer
sinal e sintoma. O diagndstico
precoce, o tratamento adequado e
o acompanhamento médico
podem evitar consequéncias
graves de muitas doencgas, dentre
elas a AME.

-5
¥ 4

FONTE: IMAGENS FREEPIK.
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A coleta do Teste do Pezinho acontece em
Unidades Bdsicas de Satde (UBSs) e em
maternidades cadastradas por todo o pais, e deve
ser realizada preferencialmente entre o 3° e o 5°
dia de vida do recém-nascido. E fundamental ter
atencdo a esse prazo, pois quanto mais cedo
forem identificadas as doencas, melhores sdo as
chances de tratamento.

Este primeiro teste é o de triagem. Os casos
positivos para alguma das doengas investigadas
devem seguir com exames confirmatorios,
tratamento e acompanhamento com
especialistas nos Servicos de Referéncia em

Triagem Neonatal.
-~

h)
(F
.
J
]

L

b = d
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As doencas identificadas na triagem neonatal em
geral afetam consideravelmente a sadde desses
pacientes, portanto, o quanto antes o diagndstico
for realizado, mais rdpido podem ser iniciados os
cuidados ao paciente e, com isso, maiores sdo ds
chances da doenga ndo progredir. Sendo assim,
triar e tratar os pacientes antes do aparecimento
dos sintomas contribui para aumento da
expectativa e da qualidade de vida.

No caso da AME, quando a doenca é descoberta
na fase pré-sintomdtica, ou sejao, antes de
aparecerem os sintomas, & possivel iniciar o
tratamento e evitar a disfungdo e a morte dos
neurdénios motores, trazendo mais perspectivas
para esses bebés e seus familiares.

A triagem neonatal no Brasil comegou em 1976, a
antiga Associagdo de Padis e Amigos dos
Excepcionais de Sd&o Paulo (APAE-SP), hoje
chamada Instituto J6 Clemente, tendo sido a
pioneira na América Latina ao implantar o Teste do
Pezinho. Inicialmente o teste incluia o diagndstico
de Fenilcetonuriq, passando a incluir
Hipotireoidismo Congénito a partir de 1980.

07
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Em 1992, a realizagdo de exames preventivos de

doencas metabdlicas em recém-nascidos foi
incorporada ao Sistema Unico de Saude (SUS),
incluindo a triagem para Fenilcetonlria e
Hipotireoidismo Congénito. Porém, ndo existia uma
padronizagcdo de protocolos, diferentes doencas
eram testadas em cada regido e a cobertura
populacional era baixa.

Em 1999 foi fundada a Sociedade Brasileira de

Triagem Neonatal, hoje conhecida como Sociedade
Brasileira de Triagem Neonatal Erros Inatos do
Metabolismo, com o objetivo de estimular a
pesquisa e o diagndstico de doencas que
prejudicam o desenvolvimento infantil.

O Ministério da Saude reestruturou a triagem
neonatal do SUS através da criagcdo do Programa
Nacional de Triagem Neonatal (PNTN) em 6 de junho
de 2001. O PNTN é um conjunto de acgdes para
promover prevencdo, diagndstico, tratamento e o
cuidado integral de individuos com doengas
metabdlicas, genéticas, enzimaticas e
endocrinoldgicas. Seu objetivo € ampliar o nimero
de doencgas triadas e elaborar estratégias para
aumentar a cobertura populacional.

08
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O Teste do Pezinho bdasico, oferecido pelo SUS,

investiga 6 doencas: Fenilcetonuria, Hipotireoidismo
Congénito, Fibrose Cistica, Doenca Falciforme e
demais Hemoglobinopatias, Hiperplasia Adrenal
Congénita e Deficiéncia de Biotinidase.

Entretanto, em maio de 2022,
entrou em vigor a Lei 14.154 que -
ampliou o numero de doengas
rastreadas pelo Teste do Pezinho.
Essa ampliagdo serd de forma
escdlonada em cinco etapas e =S
passard a englobar mais de 50 ¢
doencas, entre elas a AME.

FONTE: IMAGENS FREEPIK.

Dependendo do lugar do pais, algumas das
doencgas que estdo incluidas nessa nova versdo do
Teste do Pezinho ja estdo sendo analisadas, como é
o caso do Estado de Minas Gerais onde ja é feita a
triagem para AME.
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A implementacdo da Triagem
Neonatal para AME teve inicio em
Minas Gerais no dia 31/01/2024.
Atualmente, sdo cerca de 7,2
milhdées de recém-nascidos triados
pelo Programa de  Triagem
Neonatal-MG e aproximadamente
sete mil e oitocentas
criangas/jovens em
acompanhamento e tratamento
para ds doencas diagnosticadas
(dados até dezembro de 2023).

De 31/01/2024 até 14/07/2025
foram triadas 303.167 criangas para
AME no estado de Minas Gerais,
atualmente sdo 25 diagndsticos
com 23 pacientes em tratamento,
recebendo a medicagdo conforme
critérios de inclusdo do Protocolo
Clinico de Diretrizes Terapéuticas
(PCDT) para AME.

10
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4- ACONSELHAMENTO GENETICO

Considerando que muitas doencas raras sdo de
origem genética e podem ser herdadas ou
passadas para os filhos como é o caso da AME, o
aconselhamento genético é fundamental. Este
processo envolve a participagcdo de profissionais
capacitados, com o objetivo de ajudar o paciente
ou a familia a compreender os aspectos
envolvidos, incluindo o diagndstico, o curso
provavel da doenca e o manejo disponivel.
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O aconselhamento & um processo de fornecer as
pessoas com AME e seus familiares ndo somente
infformacgdes sobre a doenca, mas também
orientagdées que englobem o planejamento
familiar, dentre eles esclarecimentos sobre o risco
de ocorréncia ou recorréncia da AME.

FONTE: IMAGENS FREEPIK.
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= & ﬁ ﬁ
5-TRATAMENTOS DlSPONiVElS

O SUS oferece tratamentos e medicamentos
como Zolgensma (Onasemnogeno
abeparvoveque), Spinraza  (Nusinersena) e
Risdiplam (Evrysdi) para pacientes com AME,
especialmente para os tipos 1 e 2 (Quadro 1),
conforme especificado pelo Protocolo Clinico e
Diretrizes Terapéuticas da Atrofia Muscular Espinhal
5q tipos 1 e 2 do Ministério da Saude (Portaria
Conjunta SAES/SECTICS n° 3, de 20 de margo de
2025). Este documento lista todos os critérios de
inclusGo e exclusdo para acesso  doOs
medicamentos, bem como os requisitos e passos
para obtengdo dos mesmos.

Por se tratar de uma condicdo clinica
neurodegenerativa e progressiva, os cuidados de
suporte e tratamentos médicos especializados sdo
fundamentais, levando ao aumento da expectativa

e da qualidade de vida dos pacientes com AME.
13
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Quadro 1: Tratamentos medicamentosos disponiveis
conforme idade do paciente e tipo da AME 5q

Quadro 3 - Trat. medic: sos disponiveis, conforme idade do paciente ¢ tipo da AME 5q
Tipo da AME
Idade do S
Pacieute 1a 1 1c 2
onasemnogeno onasemnogeno
abeparvoveque® abeparvoveque® .
nusinersena
) onasemnogeno ou ou
Até 6 meses . . ou
abeparvoveque® nusinersena nusinersena Ap .
risdiplam
ou ou
risdiplam® risdiplam®
. nusinersena nusinersena nusinersena
Acima de 6
ou ou ou
meses o e S
risdiplam risdiplam risdiplam

Nota: Devem ser observados os demais cniténios de inclusio para uso dos medicamentos.
a) Para onasemnogeno abeparvoveque, o limite de 7 meses deve ser respeitado como data limite para infuséo

do medicamento.
b) O uso de risdiplam sé pode serindicado para pacientes a partir de 16 dias de vida.

Fonte: Adaptado de PCDT para AME, 2025.

Considerando a complexidade da doencga, é
recomendado que um pediatra, neuropediatrag,
neurologista ou geneticista com amplo
conhecimento sobre a AME, explique ao paciente
efou familiares sobre a progressdo da doencga,
manifestagdes clinicas e prognoéstico, a fim de
esclarecer os proximos passos, formulando um
plano de intervencdo multidisciplinar, envolvendo
desde suporte nutricional, cuidados respiratorios,
motores, psicoldgicos, ortopédicos e de reabilitagdo,
além dos tratamentos farmacolégicos.
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Os principais tipos de cuidados na AME estdo
adpresentados abdadixo:

Cuidados respiratérios: A fraqueza muscular
causada pela AME pode atingir também os
musculos respiratorios, dessa forma, os pacientes
precisam ter a respiracdo avaliada regularmente,
para que complicagées mais graves sejam evitadas.
A frequéncia e o tipo de acompanhamento sdo
decididos caso a caso pela equipe multidisciplinar
responsavel.

Cuidados gastrointestinal e nutricional: Pessods
com AME apresentam alguns desafios relacionados
d sua nutrigdo, por isso a alimentagdo deve ser
acompanhada por profissionais da drea de
medicina e nutrigdo.

Em todos os pacientes, &€ importante o consumo
de vitamina D e cdlcio para saude dos ossos, de
forma a evitar problemas como osteoporose. O
cuidado gastrointestinal deve focar em reduzir o
risco de broncoaspiragdo durante o engolimento,
evitar infecgbes e melhorar a eficiéncia e qualidade
da alimentacdo. Além disso, o acompanhamento
nutricional é fundamental para evitar a mda nutricdo,
fraqueza e obesidade.

15
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Cuidados motores: O cuidado motor deve focar na
promoc¢do da mobilidade, flexibilidade, otimizando
as fungdes motoras, os movimentos e minimizando
as deficiéncias, com uso de Orteses e suportes, e
realizacdo de fisioterapias.

Fonoaudiologia e Terapid ocupdcional Pacientes
com AME, devido a limitagbées de movimentagdo,
podem desenvolver dificuldades de comunicagado,
tanto oral quanto escrita. Nesse caso, é essencial o
envolvimento de profissionais de Fonoaudiologia
com intuito de promover, ndo somente o cuidado
com a disfagia, mas também a capacidade de
comunicagdo da pessoa com AME com o0 mundo ao
seu redor. A Terapia ocupacional também tem
grande importdncia, promovendo a adaptagdo do
ambiente ds necessidades do paciente.

Cuidados psicoldgicos: o acompanhamento com
psicOlogos ou terapeutas pode gerar impactos
positivos na vida das pessoas com AME, propiciando
maneiras alternativas de lidar com a situagdo e
aliviar o estresse emocional.

Uma sintese dos cuidados que a pessoa com AME
deve receber estdio apresentados na Figura 1.
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Figura 1 - Cuidado multidisciplinar para a pessoad
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Fonte: Guia de discussdo AME Brasil.
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6-LEGISLAGAO VOLTADA
PARA AME E AFINS

FONTE: IMAGENS FREEPIK.

No Brasil, temos legislagdes voltadas para a AME,
tanto em nivel federal quanto estadual, com foco
em diagndstico precoce, tratamento e
conscientizagdo. O principal marco & a inclusdo do
diagnoéstico dessa doenca no teste do pezinho,
garantindo o seu rastreamento neonatal. Além
disso, ha leis que instituem o Dia Nacional da Pessoa
com AME e projetos que visam garantir o acesso d
terapia génica e outros tratamentos pelo SUS,
conforme descrito abaixo:

Lei n° 8.742, de 7 de dezembro de 1993. Lei Orgdnica
da Assisténcia Social (LOAS). Organiza a politica de
assisténcia social, garantindo o direito do cidaddo a
um minimo de prote¢do social.

PORTARIA N° 199, DE 30 DE JANEIRO DE 2014. Institui a
Politica Nacional de Atencdo Integral ds Pessods
com Doencas Raras, aprova as Diretrizes para
Atencdo Integral ds Pessoas com Doeng¢as Raras no
dmbito do Sistema Unico de Satde (SUS) e institui
incentivos financeiros de custeio. 18
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LEl N° 13.146, DE 6 DE JULHO DE 2015. Institui a Lei
Brasileira de InclusGdo da Pessoa com Deficiéncia
(Estatuto da Pessoa com Deficiéncia).

Lei 14.062/2020 instituiu o Dia Nacional da Pessoa com
Atrofia Muscular Espinhal (8 de dgosto), buscando
ampliar a divulgagdo sobre a doenga e d pressdo por
politicas publicas.

lei 14.154/2021 ampliou o nUimero de doengas
identificadas no teste do pezinho, incluindo a AME.

lei n° 6.895/2021 (Distrito Federal) incluiu o
diagnostico de AME no teste do pezinho, permitindo a
identificacdo precoce da doenca em recém-
nascidos.

Lei Ordindria n° 12301 de 24 de outubro de 2023.
Dispde sobre diretrizes para atendimento dos
portadores de AME, no dmbito do Estado de Mato
Grosso.

PORTARIA CONJUNTA SAES/SECTICS N° 3, DE 20 DE
MARCO DE 2025. Ministério da Saude. Aprova o
Protocolo Clinico e Diretrizes Terapéuticas da Atrofia

Muscular Espinhal 5q tipos1e 2.
19
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7- DIREITOS DOS
PACIENTES COM AME

FONTE: IMAGENS FREEPIK.

A AME é uma doencga rara que afeta severamente a
capacidade motora dos pacientes. Assim, eles
enfrentam indmeros desafios didrios, mas também
tém direitos assegurados por leis especificas para
Pessoas com Deficiéncia (PcD).

Pacientes com AME possuem direitos garantidos por
lei, incluindo acesso a tratamentos, medicamentos,
terapias, reabilitacdo e inclusdo social além de
beneficios previdencidrios como o Beneficio de
Prestacdo Continuada BPC-LOAS, desde que
comprovada a condicdo de deficiéncia e a situagdo
de vulnerabilidade social da familia; a aposentadoria
por invalidez, nos casos que houver limitagdo
funcional e impossibilidade de realizar atividades
laborais e em alguns casos o auxilio-doenca.

20



7.1- O BENEFICIO DE PRESTAGAO CONTINUADA - BPC

O BPC, previsto na Lei Orgdnica da Assisténcia
Social — LOAS, é a garantia de um sal@rio minimo por
més ao idoso com idade igual ou superior a 65 anos
ou d pessod com deficiéncia de qualquer idade. No
caso da pessod com deficiéncia, esta condi¢do tem
de ser capaz de |he causar impedimentos de
natureza fisica, mental, intelectual ou sensorial de
longo prazo (com efeitos por pelo menos 2 anos),
que a impossibilite de participar de forma plena e
efetiva na sociedade, em igualdade de condi¢des
com ds demais pessods.

O BPC ndo é aposentadoria, para ter direito a ele,
ndo é preciso ter contribuido para o INSS (Instituto
Nacional do Seguro Social). Diferente dos beneficios
previdencidrios, o BPC ndo paga 13° saldrio e ndo
concede pensdo por morte.

Requisitos:

Para ter direito ao BPC, & necessdario que a renda por
pessoa do grupo familiar seja igual ou menor que 1/4
do saldrio-minimo.

21
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Além da renda de acordo com o requisito
estabelecido, as pessoas com deficiéncia também
passam por avaliagdo médica e social no INSS.

O beneficidrio do BPC, assim como sua familia, deve
estar inscrito no Cadastro Unico. Isso deve ser feito
antes mesmo do beneficio ser solicitado. Sem isso, ele
ndo pode ter acesso ado BPC.

Como solicitar:

O requerimento do BPC é
realizado nos canais de
atendimento do INSS -
pelo telefone 135 (ligagéao
gratuita de telefone fixo)
ou pelo site ou aplicativo
de celular “Meu INSS”
Pode ser feito, também,
nas Agéncias da
Previdéncia Social (APS).

FONTE: IMAGENS FREEPIK.

E necessdrio apresentar documentos pessodis
(como RG e CPF), laudos médicos que comprovem a
condigdo de deficiéncia, comprovantes de renda
familiar e outros documentos que possam ser
solicitados pelo INSS.

22



Apdbs a entrega da documentacdo, o INSS realizard
uma avaliagdo social e médica para verificar se o
paciente com AME se enquadra nos critérios para
recebimento do BPC.

Os beneficidrios do BPC também recebem
descontos nas tarifas de energia elétrica, pela Tarifa
Social de Energia.

Informe-se no CRAS: o cidaddo pode procurdr o
CRAS (Centro de Referéncia de Assisténcia Social)
mais proximo da sua residéncia para esclarecer
ddvidas sobre os critérios de acesso ao beneficio e
sobre sua renda familiar, além de receber
orientacdo sobre cadastramento e como solicitar o
BPC.

23
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FONTE: IMAGENS FREEPIK.

7.2-1ISENCAO DE TRIBUTOS PARA PACIENTES COM AME

A)Pacientes com AME podem ter direito & iseng@o
de alguns tributos na compra de veiculos
adaptados:

e IPI (Imposto sobre Produtos Industrializados): A
isencdo do IPlI é concedida para a compra de
veiculos adaptados para pessods com
deficiéncia fisica.

e IOF (Imposto sobre Operacées Financeiras): A
isengdo do IOF é aplicavel para financiamento
de veiculos para pessoas com deficiéncia.

e ICMS (Imposto sobre Circulagdo de Mercadorias
e Servicos): Alguns estados concedem isencdo
do ICMS na compra de veiculos adaptados.



B)Isencdo de IPVA (Imposto sobre a Propriedade de
Veiculos Automotores): A isencdo do IPVA é outro
beneficio disponivel para pessoas com deficiéncia,
incluindo pacientes com AME. Cada estado possui
suas regras especificas para a concessdo deste
beneficio, sendo necessdrio consultar a legislagdo
local.

C)lsencdo de Imposto de Renda: Pacientes com
AME que recebem aposentadoria, reforma ou
pensdo podem ter direito a isen¢cdo do Imposto de
Renda sobre os rendimentos, conforme previsto na
legislacdo federal.

FONTE: IMAGENS FREEPIK. 2 5
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7.3-DIREITOS TRABALHISTAS
Pacientes com AME que

estejam inseridos no mercado
de trabalho tém garantidos
alguns direitos especificos:

*Jornada de Trabalho-a
legislacdo trabalhista prevé a
possibilidade de redugdo da
jornada de trabalho para
pessoas com deficiéncia, sem
a necessidade de redugdo
salarial,  visando garantir
melhores condicdes de saude
e bem-estar para o

trabalhador.
*Adaptacdo do Ambiente de Trabalho - empresas

tém a obrigagdo de adaptar o ambiente de trabalho
para atender ds necessidades dos funciondrios com
deficiéncia. Isso inclui a modificagdo de instalacdes
fisicas e a disponibilizagdo de equipamentos
especiais.

*Estabilidade no Emprego-a Lei de Cotas (Lei n°
8.213/1991) garante a reserva de vagas para pessoas
com deficiéncia nas empresas com 100 ou mais
empregados. Além disso, a dispensa de um
funciondrio com deficiéncia s6 pode ocorrer apoés a
contratacdo de outro trabalhador em condi¢cdo
semelhante =

FONTE: IMAGENS FREEPIK.
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7.4-0Outros direitos:

e Acesso a escolas
’ inclusivas para acolhé-la
’ dentro das suas
limitagoes, 5% do total de
vagas deve ser
destinado da pessoas
portadoras de
deficiéncia.
Gratuidade ou descontos
relevantes em
transportes publicos.
Utilizar vagas especiais
em estacionamentos
publicos e comerciais.
Pagar metade do valor
do ingresso em cinemas,
FONTE ECEI EEEE cineclubes, teatros,
espetdculos musicais e
circenses e também
eventos educativos e
esportivos. Vale para
paciente e
acompanhante.

FONTE: IMAGENS FREEPIK.
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8-CENTROS DE REFERENCIA NO TRATAMENTO DA
ATROFIA MUSCULAR ESPINHAL EXISTENTES NO PAIS.

Tabela 01. Estabelecimentos de saide habilitados
para tratamento de AME no SUS, agosto de 2025.

Municipio

Estabelecimento

Telefone (s)

Nordeste

Salvador

Associagdo de Pais
e

Amigos dos
Excepcionais - APAE

(71) 3270-
8300/8305

Nordeste

Salvador

Hospital
Universitdrio
Professor Edgard
Santos - HUPES

(71) 3646-3400

Nordeste

Salvador

2384779

Ambulatério
Docente

e Assistencial da
Bahiana (ADAB) da
Fundagdo Bahiana
para
Desenvolvimento
das
Ciéncias/Salvador/
BA

(71) 3276-8200
(71) 2101-1900

Nordeste

Fortaleza

2563681

Hospital Infantil
Albert Sabin

(85) 3101-4193




Nordeste

Fortaleza

2561492

Hospital
Universitario Walter
Cantidio

(85) 3366-8167
(85) 3366-8376
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Nordeste

Fortaleza

2497654

Hospital Geral de
Fortaleza

(85) 3457-9261

Centro-Oeste

Brasilia

Hospital Materno
Infantil de Brasilia -
HMIB

(61) 3449-7743

Centro-Oeste

Brasilia

2649527

Hospital de Apoio de
Brasilia

(61) 2017-1259

Sudeste

Vitéria

Hospital Santa Casa
de Vitéria

(27) 3212-7200

Centro-Oeste

Andpolis

2437163

Associagdo de Pais
e

Amigos dos
Excepcionais - APAE
de Andpolis

(62) 3098-2525

Centro-Oeste

Goidnia

2338734

Hospital Estadual
Geral de Goidinia Dr
Alberto Rassi

(62) 3209-9800




Centro-Oeste

Goiania

2673932

Centro Estadual de
Reabilitagao e
Readaptacao DR.
Henrique Santillo -
CRER

(62) 3232-3232

Sudeste

Belo
Horizonte

Hospital Infantil Jodo
Paulo Il

(31) 3239-9000

Sudeste

Juiz de Fora

2218798

Hospital
Universitario da
Universidade Federal
de Juiz de Fora

(32) 4009-5131

Sudeste

Belo
Horizonte

Hospital das Clinicas
da Universidade
Federal de Minas
Gerais

(31) 3307-9300

Sudeste

Bom
Despacho

2183455

Centro de
Especialidades

Multiprofissionais Dr.

Gé

(37) 3521-3683

Sudeste

Belo
Horizonte

Hospital Julia
Kubitschek

(31) 3389-7803

2694751

Hospital
Universitario Bettina
Ferro do Complexo
Hospitalar da
Universidade Federal
do Para

(91) 3201-7820
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Nordeste

Jodo Pessoa

2929023

Centrode
Referéncia
Multiprofissional em
Doengas Raras

93

(83) 3213-7620

Nordeste

Instituto de
Medicina

Integral Professor
Fernando Figueira
IMIP

(81) 2122-4100

Nordeste

Recife

Hospital Maria
Lucinda

(81) 3267-4200

Curitiba

Hospital Pequeno
Principe de Curitiba

(41) 3310-1010

Curitiba

2384299

Complexo Hospital
de Clinicas -
Universidade
Federal

do Paranda

(41) 3360-1800

Curitiba

Hospital Erasto
Gaertner

(41) 3361-5000

Sudeste

Rio de
Janeiro

2708353

Instituto Fernandes
Figueira —IFF/Fiocruz

(21) 2554-1700
(21)2558- 6324




Sudeste

Rio de
Janeiro

2296616

Instituto de
Puericultura e
Pediatria Martagdo
Gesteira da UFRJ

94

(21) 3938-4799

Porto Alegre

2237601

Hospital de Clinicas
de Porto Alegre

(51) 3359-8000

Santa Maria

2244306

HUSM Hospital
Universitdrio de
Santa Maria

(55) 3213-1400

Florianépolis

2691868

Hospital Infantil
Joana de Gusmdo

(48)3664-3200

Sudeste

Campinas

2079798

Hospital de Clinicas
da UNICAMP

(19) 3521-7530

Sudeste

Ribeiréo
Preto

2082187

Hospital das
Clinicas

da Faculdade de
Medicina de
Ribeiréo

Preto

(16) 3602-1000

Sudeste

Sdo José do
Rio Preto

2077396

Hospital de Base de
Sdo José do Rio
Preto

(17) 3201-5000

Sudeste

*UF — Unidade Federativa

Santo André

2789582

**CNES - Cadastro Nacional de Estabelecimentos de Saude

Ambulatério de
Especialidade da
FUABC/Faculdade
de

Medicina ABC/
Santo

André

(1) 4993-5400




9-SITES COM
INFORMAGOES
UTEIS E RELEVANTES
SOBRE AME

FONTE: IMAGENS FREEPIK.

www.iname.org.br
INAME - Instituto Nacional da Atrofia Muscular
Espinhal:

Uma organizagdo nacional sem fins lucrativos que
oferece assisténcia, capacitagdo e advocacy
(processo que envolve a conscientizacéo da
sociedade e a mobilizagdo de pessoas e
organizagbées pdrad gue umad causa  sejd
reconhecida e atenda ds necessidades da
coletividade) para pacientes com AME e suas
familias, desde o diagndstico até o tratamento
multidisciplinar. O INAME também realiza um projeto
de levantamento de informacdes sobre a
populagdo com AME no Brasil, chamado "Projeto
Quem Somos NOs".

www.abrame.org.br

ABRAME - Associacdo Brasileira de Atrofia Muscular
Espinhal:

Uma associagdo que dtud no apoio a pacientes e
familiares com AME. 33
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Instagram: @aame _amigosdaame

AAME - Amigos da Atrofia da Medula Espinhal:
Associacdo localizada no Rio de Janeiro que oferece
suporte a pacientes com AME.

www.juntospelaame.com.br

Juntos Pela AME:

Uma iniciativa que reforca o compromisso com a
comunidade AME, buscando solugbes para suas
necessidades de forma integral, além do tratamento
farmacoldgico.

Instagram: @institutofernandoame

Instituto Fernando AME - Instituto Fernando Loper
Vasconcellos:

Uma organizacgdo localizada no Parand que oferece
dpoio a pacientes com AME.

www.vivairis.com

Instituto  Viva _Iris: _Espago Viva lris Terapias
Neuromotoras: Um instituto em Uberldndia Minas
Gerais que oferece terapias neuromotoras para
pacientes com AME.




www.donem.com.br

DONEM - Associacdo dos familiares e amigos dos
portadores de doencas Neuromusculdres:

Uma associagdo em Pernambuco que oferece
suporte a pacientes com doengas neuromusculares,
incluindo AME.

www.ameohenrique.com.br

O site foi criado buscando obter por doagdes ou por
meios judiciadis a “cura”’, através do medicamento
chamado ZOLGENSMA gque hoje é fornecido pelo SUS.
O site traz varias informacdes e links Uteis voltados
para AME.
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5.4 MATERIAL DIDATICO NO FORMATO DE FOLDER SOBRE DOENCAS RARAS

ol

Doencgas raras

O que sdo doencgas
Raras?

No Brasil uma doenga é
considerada rara quando
atinge até 65 pessoas em
cada 100 mil individuos, ou
seja, 1,3 pessoas a cada 2
mil individuos.

Causas e diagnostico
Estima-se que 80% (oitenta
por cento) destas
enfermidades sejam
decorrentes de fatores
genéticos. As demais advém
de causas ambientais,
infecciosas, imunologicas,
entre outras.

O diagnédstico de doengas
raras é dificil e demorado,
muitas vezes o0s pacientes
ficam meses ou até anos
passando por inumeros
servicos de saude, até que
obtenham um diagnostico
definitivo.

Caracteristicas das
doencas raras

Doencgas raras sao
enfermidades geralmente
crénicas e de baixa
frequéncia na populagdo em
geral.

cuidados
agoes

Necessitam de
continuos e
integradas,
multidisciplinares e
multiprofissionais.

Apresentam-se, geralmente,
com quadros de
adoecimento progressivos,
degenerativos e
incapacitantes.

Podem causar elevado
sofrimento fisico =)
psicossocial para os
individuos e familias.

Tém necessidades
assistenciais complexas em
termos de diagnostico,
tratamento ou
acompanhamento.

Constituem um grupo
numeroso e diverso de
problemas de saude.
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A Politica Nacional de
Atencao Integral as Pessoas Informac;ées
com Doencgas Raras tem
como objetivo: Maiores informacgdes sobre
e Melhorar o acesso aos
servigos de salude e a [ECEEGREN raras como
informagao;
e Reduzir a incapacidade estabelecimentos habilitados,
causada por essas doengas; . . o
e Contribuir para a melhoria da [ESEEECIMEUIEEIINCIEEUITIEIE
qualidade de vida das
pessoas com doengas raras.

centros de referéncia, podem ser
obtidas na pagina do Ministério
Politica Nacional de da Saude, acessando o QR code

Atengao Integral as Pessoas abaixo.
com Doengas Raras

Em 2014, o Ministério da
Saude instituiu a Politica
Nacional de Atengéo
Integral as Pessoas com
Doengas Raras e aprovou as
Diretrizes para Atengéo
Integral as Pessoas com
doengas raras no ambito do
Sistema Unico de Saude -
SUS por meio da Portaria
GM/MS n° 199, de 30 de
janeiro de 2014 (consolidada
no Anexo XXXVIII da Portaria
de Consolidacéo N©° 2’ de 28 Informagdes retiradas do site do Ministério da
de Setembro de 2017). Saude, outubro 2024 .
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6 CONCLUSAO

Observamos que apesar da Lei 15.154 de 26 de maio de 2021, que entrou em vigor em
2022, estipular a ampliacao das doengas triadas de forma escalonada, no que se refere a AME
houveram ainda poucos avangos, considerando-se que apenas dois estados realizam a triagem
neonatal para AME. Estudos e intervengdes a respeito da importancia e urgéncia na ampliacao
da triagem neonatal para AME devem ser fortalecidas, incentivadas e ampliadas, visando
contribuir para a melhoria da condi¢do de satide destes pacientes mediante o inicio do
tratamento pré-sintomatico como forma de evitar a degeneracdo dos neuronios.

Espera-se que os produtos gerados através dessa pesquisa possam contribuir levando

informacodes sobre doengas raras e em especial sobre a AME ao publico-alvo interessado.
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APENDICE A-TERMO DE CONSENTIMENTO LIVRE E ESCLARECIDO - PARA
JUIZ

Ministério da Educacao
Universidade Federal do Triangulo Mineiro

TERMO DE CONSENTIMENTO LIVRE E ESCLARECIDO — PARA JUIZ

(Decreto 93.933 de 14/01/1987, Resolucao 466/2012 do Conselho Nacional de Satude)

Prezado (a) Senhor (a)

Convidamos V. Sa. para participar voluntariamente do estudo: “Triagem neonatal para
Atrofia Muscular Espinhal — AME no ambito do Sistema Unico de Saide — SUS:
panorama, desafios e impacto social”.

O presente estudo sera realizado com o levantamento de informacdes através do Sistema
Eletronico de Informacgdes ao Cidadao (e-SIC) /Fala Brasil e/ou e-mail, junto aos 29 Servigos
de Referéncia de Triagem Neonatal (SRTN’s) existentes no pais e fara um levantamento de
quais destes SRTN’s ja implantaram a triagem neonatal para Atrofia Muscular Espinhal - AME,
prevista na Lei 14.154 de 2021.

O proposito deste termo € validar o instrumento de coleta de dados constante no estudo.
Sua colaborag@o consiste em analisar os instrumentos quanto a clareza, facilidade da leitura,
compreensdo e utilidade, bem como a pertinéncia das questdes em relagdo ao tema.

Esclarecemos que ¢ assegurado total sigilo sobre a sua identidade e que vocé tem o
direito de deixar de participar da pesquisa em qualquer momento, sem que isso lhe traga
qualquer prejuizo. Podera solicitar esclarecimentos quando sentir necessidade e sua resposta
sera respeitosamente utilizada na adequagao dos instrumentos bem como em estudos e eventos
cientificos da area da satde, sem restricdes de prazos e citagdes, desde a presente data. Caso
concorde em participar, € preciso assinar este termo, que se encontra em duas vias, uma delas ¢
sua e a outra da pesquisadora.

Informamos que este tipo de estudo pode implicar em risco de desconforto com relagao
ao cansacgo para analise dos instrumentos e tempo gasto em tal atividade. O referido risco sera
minimizado permitindo o tempo necessario para analisar os instrumentos da pesquisa. Em caso
de manutencao do desconforto, a analise podera ser interrompida sem acarretar Onus ou prejuizo
para sua vida pessoal/profissional.

Informamos que sua participagdo nesta pesquisa nao gerara nenhum tipo de gasto e, por
ser uma atividade voluntaria ndo havera nenhum tipo de remuneragdo para participar da mesma.

Declaramos a garantia dos seus direitos abaixo relacionados:

- Direito de receber respostas a qualquer pergunta ou divida sobre as questdes;

- Direito de ndo ser identificado, tendo minha privacidade preservada;

- Direito a liberdade de recusar a participar ou retirar meu consentimento em qualquer fase da
pesquisa, sem penalizacao alguma e sem prejuizo;
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Antecipadamente agradecemos e colocamo-nos a disposicdo para quaisquer
esclarecimentos.

Profa. Dra. Mariangela Torreglosa Ruiz Cintra — Coordenadora do Projeto
E-mail: mariangela.cintra@uftm.edu.br
(17) 99711-6366

Consentimento de participacio:
Eu

RG ou CPF , concordo em participar, voluntariamente, do estudo

“Triagem neonatal para Atrofia Muscular Espinhal - AME no ambito do Sistema Unico
de Satde — SUS: panorama, desafios e impacto social”. Estudo realizado no Programa de
Mestrado Profissional em Inovagdes e Tecnologias da Universidade Federal do Triangulo

Mineiro, sob responsabilidade da pesquisadora Profa. Dra. Mariangela Torreglosa Ruiz Cintra.

Data: / /

Assinatura do participante
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APENDICE B — Convite enviado aos juizes

Participacao como juiz em questionario de projeto de pesquisa C 8 B
External = Caixa de entrada x
ELAINE DE JESUS PESSOA <slaine.pessoa@uftm.edu.br= & 27 de mar. de 2025, 1356 ¥y “ :

para Roseane, Ceoluismarcosfj@gmail.com ~

Boa tarde,

Venho Ipor meio deste convidar Vossa Senhoria parg participar como juiz no projete de pesquisa intitulado: “Triagem neonatal para Atrofia
Muscular Espinhal — AME no ambito do Sistema Unico de Salde — SUS: panorama, desafios e impacto social”, a ser desenvolvido no
Programa de Mestrado Profissional em Inovaces e Tecnologias da UFTM.

O projeto em questdo tem como objetivo tracar um panorama atual do diagnéstico e acompanhamento da Atrofia Muscular Espinhal (AME) junto acs
Servicos de Referéncia de Triagem Necnatal (SRTN) do Brasil no dmbito do Sistema Unico de Sadde — SUS.

Para isso, convidamos trés profissionais da drea de saude, especialistas em Genética/Aconselhamento Genético, que n&o facam parte da pesquisa
e que atendam aos seguintes critérios: 1-ter experiéncia profissional de, pelo menos, cinco anos; 2-atuar na drea de pesquisa e/ou ensino.

Esse questiondrio serd enviado aos 29 Servicos de Referéncia de Triagem MNeonatal (SRTN's) existentes no pais, via Sistema Eletrdnico de
Informacdes ao Cidad&o (e-SIC)/Fala Brasil e fara_um levantamento de quais destes SRTN's ja implantaram a triac];em neonatal para Atrofia
Muscular Espinhal-AME, prevista na Lei 14.154 de 2021. O questionario abordara clhjestﬁes que permitam realizar um levantamento dos SRTN's

que ja implementaram o rastreamento de AME no teste do pezinho pelo Sistema Unico de Salde e, entre aqueles que ainda ndo adotaram a
medida, permitam a identificacdo das principais dificuldades enfrentadas nesta implementacéo.

Para tanto solicito que avalie a clareza e pertinéncia do contetdo do questionario. Peco que avalie cada uma das varidveis quanto & pertinéncia e
clareza dos enunciados.

Para a analise segue o questionaric & termo de consentimento para sua participacio.

Solicitamos que, se possivel, a avaliacio do questiondrio seja devolvida até a data de 02 de abril de 2025.

Agradecemos sua disponibilidade e auxilio para nossa pesquisa.

Profa. Dra. Mariangela Torreglosa Ruiz Cintra

Elaine de Jesus Pessoa
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APENDICE C - Questionario para coleta de dados

MINISTERIO DA EDUCAGCAO
UNIVERSIDADE FEDERAL DO TRIANGULO MINEIRO - UFTM
Programa de Mestrado Profissional em Inovac6es e Tecnologias — PMPIT

Projeto de Pesquisa: Triagem neonatal para Atrofia Muscular Espinhal — AME no ambito do
Sistema Unico de Saude — SUS: panorama, desafios e impacto social.

O questionario abordaré as seguintes questdes:

1. O Servigo de Referéncia de Triagem Neonatal ja realiza a triagem para Atrofia Muscular
Espinhal (AME)?

2. Em caso negativo, quais s@o as principais dificuldades enfrentadas para a implementacao da
triagem?

() falta de recursos financeiros.

() questdes organizacionais.

() falta de equipamentos.

() falta de apoio governamental.

() falta de recursos humanos.

() outras. Especificar: .

3. Em caso afirmativo, desde quando o servico realiza a triagem para AME?

4. Quantos casos foram diagnosticados, a cada ano, desde o inicio da triagem?

5. Apos o diagnostico, os pais sao encaminhados para apoio psicologico?

6. Os pacientes e/ou familias sdo encaminhados ao Servigo de Aconselhamento genético?
7. Apos o Aconselhamento Genético, ¢ realizada alguma interven¢ao? Se sim, qual (is) € (s20)
realizada (s)?

8. O Servico de Referéncia de Triagem Neonatal oferece algum tipo de tratamento para a
AME? Em caso afirmativo, quais sdo as opgdes de tratamento disponiveis e oferecidas aos
pacientes?

9. A decisdo terapéutica € norteada por algum protocolo? Qual?

10. Dos casos diagnosticados, quantos estdo em acompanhamento ambulatorial?

Fonte: elaboragdo propria, 2025.



ANEXO A - APROVACAO DO COMITE DE ETICA EM PESQUISA

111



112

UNIVERSIDADE FEDERAL DO £~ Platoforma
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PARECER CONSUBSTANCIADO DO CEP

DADOS DO PROJETO DE PESQUISA

Titulo da Pesquisa: Triagem neonatal para Atrofia Muscular Espinhal (AME) no ambito do Sistema Unico
de Saude (SUS): panorama, desafios e impacto social

Pesquisador: Mariangela Torreglosa Ruiz Cintra

Area Tematica:

Versao: 1

CAAE: 88007825.9.0000.5154

Instituicao Proponente: Universidade Federal do Triangulo Mineiro
Patrocinador Principal: Financiamento Préprio

DADOS DO PARECER

Numero do Parecer: 7.589.185

Apresentagao do Projeto:

As informacdes elencadas nos campos ;Apresentacdo do Projeto;, ¢ Objetivo da Pesquisa;, e ;Avaliagdo
dos Riscos e Beneficios; foram retiradas do arquivo Informagdes Basicas da Pesquisa
(PB_INFORMACOES_BASICAS_DO_PROJETO, de 22/04/2025) e do Projeto Detalhado (ProjetoCEP.odlt,
de 16/04/2025).

Segundo os pesquisadores:
"1) INTRODUGAO

A Organizacao para Cooperacdo e Desenvolvimento Econémico (OCDE) através do Manual de Oslo,
fornece diretrizes para coleta e interpretagdo de dados sobre inovagéo, definindo-a como: ;Uma inovagédo &
um produto ou processo novo ou aprimorado (ou uma combinagao deles) que difere significativamente dos
produtos ou processos anteriores da unidade e que foi disponibilizado a usuarios potenciais (produto) ou
colocado em uso pela unidade (processo); (OCDE, 2018).

Assim a inovagdo pode ser definida como a criagdo de algo novo ou a melhoria de algo existente através do
desenvolvimento de novas ideias, produtos, servicos ou métodos que agreguem valor ou oferegam solugées
para demandas existentes ou em potencial (Figueiredo, 2015 apud Leal; Figueiredo, 2021).

Endereco: Av. Getulio Guarita, n® 159, Casa das Comissoes
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A inovagédo envolve a agregacao de valor a ideias e sua implementacao pratica, tendo como objetivo
aumento da produtividade e respostas a problemas, demandas, necessidades e desafios existentes e
potenciais da sociedade, sendo, portanto, de grande relevancia para gestores publicos enfrentarem
questdes técnicas, econdmicas e sociais no pais através da inovagdo no servigo publico (Leal; Figueiredo,
2021).

Dentro desse ambito de inovagdo no servigo publico, o mestrado profissional nos permite contribuir

agregando inovagao/melhorias na prestacao de servicos voltados para a sociedade. Sendo assim, o
presente projeto de pesquisa tragara um panorama atual do diagnéstico e acompanhamento da Atrofia
Muscular Espinhal (AME) junto aos Servigos de Referéncia de Triagem Neonatal (SRTN) no Brasil, além de
elaborar um manual informativo a respeito da doenga.
A Atrofia Muscular Espinhal (AME) faz parte de um grupo de doengas consideradas raras, as quais sdo
definidas como uma condigdo de saude que afeta um nimero reduzido de pessoas em comparagdo com
outras doengas comuns na populacdo geral se consideradas individualmente, entretanto, por existirem mais
de 7000 diferentes doengas, aproximadamente 8% da populagdo mundial apresenta uma doencga rara.
Estas doencas sao crénicas, acarretam deficiéncias variadas, tém grande morbimortalidade e a maioria tem
etiologia genética (Eurordis, 2005).

Segundo a definicdo dada pela Portaria n® 199, de 30 de janeiro de 2014 do Ministério da Saude, sao
consideradas doengas raras aquelas que afetam até 65 pessoas em cada 100 mil individuos, ou seja, 1,3
pessoas a cada 2 mil individuos (Brasil, 2022).

Em geral, estas doencgas sdo cronicas, progressivas, degenerativas e incapacitantes, e por muitas vezes
colocam a vida em risco. A grande maioria das doengas raras ja identificadas tem origem em alteragces
genéticas, outras seriam doencas infecciosas, autoimunes e algumas variagdes de cancer consideradas
raras (Novaes; Soarez, 2019).

No Brasil, calcula-se que exista entre 13 e 15 milhdes de pessoas com algum tipo de doenga rara. Dessa
forma, apesar de raras em conjunto as mesmas apresentam alto impacto epidemiolégico (Aureliano, 2018).
Em 2014, o Ministério da Saude instituiu a Politica Nacional de Atengdo Integral as Pessoas com Doengas
Raras (PNAIDR) e aprovou as Diretrizes para Atengao Integral as Pessoas com doengas raras no ambito do
Sistema Unico de Salde ; SUS, por meio da Portaria GM/MS n° 199, de 30 de janeiro de 2014 (consolidada
no Anexo XXXVIII da Portaria de Consolidacdao N° 2, de 28 de setembro de 2017). A PNAIDR tem como
objetivo melhorar o acesso aos servigos de saude e a

Endereco: Av. Getulio Guarita, n°® 159, Casa das Comissoes
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informacao; contribuir para a melhoria da qualidade de vida dos portadores e reduzir a incapacidade
causada por essas doencas (Brasil, 2024).

Em seu Art. 4°, a PNAIDR definiu como objetivos a redugdo da mortalidade, da morbimortalidade, das
manifestacdes secundarias e a melhoria da qualidade de vida das pessoas, por meio de agcdes de
promocgéo, prevengdo, detecgdo precoce, tratamento oportuno, redugéo de incapacidade e cuidados
paliativos (Aith, 2014).

A PNAIDR prevé a habilitacdo de servigos de referéncia, com o objetivo de oferecer diagnésticos mais
precisos e rapidos, possibilitando o inicio de tratamentos mais eficazes para oferecer melhor qualidade de
vida aos doentes. Para isso, agdes e procedimentos deverao ser criados no Sistema Unico de Saude (SUS),
entre elas a ampliagéo da lista de medicamentos oferecidos, exames de DNA e aconselhamento genético
(Aureliano, 2018).

Dentre as doencgas raras a AME é um distarbio neuromuscular degenerativo genético, decorrente de
mutacdes e/ou delegdes no gene SMN1 (do inglés: survival motor neuron 1), localizado em 5q13, que
codifica a proteina de sobrevivéncia do neurénio motor. A degeneragéo progressiva dos neurénios motores
da medula espinhal e do tronco cerebral, responsaveis por conduzir impulsos nervosos para os musculos
causam fraqueza e atrofia dos musculos esqueléticos comprometendo os movimentos (Lefebvre, 1995).
Apesar de rara a AME 5 g é a principal causa genética de mortalidade infantil e a segunda doenga
neuromuscular mais frequente na infancia (Lunn; Wang, 2008; Govoni, 2018).

A AME possui uma prevaléncia estimada de 1;2 por 100.000 pessoas e uma incidéncia de 8 por 100.000
nascidos vivos, considerando todos os tipos de AME (Verhart, 2017).

A AME pode ser classificada em cinco subtipos, sendo esses do tipo 0 ao IV, que diferem de acordo com a
fungdo motora maxima alcangada e idade de inicio dos sintomas. O diagnéstico de AME é molecular, no
entanto, é a avaliagdo clinica que define o subtipo da doencga. O subtipo 0 é a forma mais grave com inicio
no periodo pré-natal e desenvolvimento de problemas respiratérios graves apés o nascimento; tipo |
conhecido como doenga de Werdnig; Hoffmann, uma forma grave com inicio antes dos 6 meses de idade e
incapacidade de sentar-se sem apoio; tipo Il conhecido como doenga de Dubowitz, trata-se de uma forma
intermediaria com inicio antes dos 18 meses de idade e capacidade de sentar-se sem ajuda, mas nédo de
ficar de pé ou andar; tipo Il ou doenga de Kugelberg; Welander, uma forma leve com inicio apés os 18
meses de idade e capacidade de ficar de pé e andar sem ajuda e tipo IV a forma mais leve com inicio apés
os 30 anos de idade (Arnold, 2015 apud Nishio et al., 2023).

Embora a AME seja uma doenca crénica, o desenvolvimento de novas medicagdes pode mudar
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a vida dos pacientes. Assim, a detecgdo precoce com triagem neonatal e o tratamento precoce com novos
medicamentos disponiveis se tornardo o padrdo de tratamento para AME. No entanto, deve-se considerar
que os beneficios da triagem neonatal e do tratamento precoce da AME s&o limitados a recém-nascidos, e
que muitas questdes permanecem sem solugdo quando se trata de criangas com mais idade e adultos que
vivem com AME (Nishio et al., 2023).

Para obtencao de resultados benéficos no tratamento de AME grave tipo 1, as terapias devem ser iniciadas
bem antes da perda/dano dos neurdnios motores, e os resultados atuais dos ensaios terapéuticos sugerem
que a terapia deve ser administrada, quando possivel, dentro de uma semana apés o nascimento (Govoni,
2018).

Em relagdo ao rastreamento da doengca em recém-nascidos, no Brasil, em 2001 foi criado o Programa
Nacional de Triagem Neonatal (PNTN), por meio da Portaria GM/MS n° 822 de 06 de junho de 2001, que
engloba um conjunto de agdes preventivas responsavel por identificar precocemente doencas metabdlicas,
genéticas, enzimaticas e endocrinoldgicas. A Portaria de criacdo do PNTN estabelece que as Secretarias de
Saude dos Estados e do Distrito Federal devem cadastrar Servigcos de Referéncia em Triagem
Neonatal/Acompanhamento e Tratamento de Doengas Congénitas para a cobertura e acesso de sua
populagao a realizagao da triagem neonatal, confirmacédo diagnéstica, acompanhamento e tratamento dos
pacientes triados (Brasil, 2001).

O Teste do Pezinho (TP) € um exame laboratorial incluso no Programa Nacional de Triagem Neonatal
(PNTN) e tem como finalidade identificar condigdes genéticas, congénitas e infecciosas, através da coleta
de sangue feita no calcanhar do recém-nascido, esta identificacdo se da antes da manifestagcédo de
sintomas, o que permite iniciar o tratamento precocemente com vistas a diminuir ou eliminar sequelas
associadas a doencga (Castro et al., 2022).

O Teste do Pezinho realizado na triagem neonatal incluia triagem obrigatéria para seis doencgas:

fenilcetonuria (PKU), hipotireoidismo congénito (HC), hemoglobinopatias, fibrose cistica (FC), hiperplasia
adrenal congénita (HAC) e deficiéncia de biotinidase. O SUS oferta o exame em uma rede de coleta que
conta com 24.177 pontos estabelecidos em postos e maternidades espalhadas por todo o Brasil.
Atualmente, no Brasil, mais de 80% dos recém-nascidos sao triados por meio do Servigo de Referéncia de
Triagem Neonatal (SRTN), apesar de algumas diferencas regionais serem observadas (Tavares, 2024).
Em 2021, houve a aprovacao da lei federal 14.154 de 26 de maio de 2021, estabelecendo a ampliagéo dos
exames realizados no teste do pezinho, que deveréo ser implementados
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gradualmente, em cinco fases para (1) toxoplasmose congénita, (2) galactosemias, aminoacidopatias,
disturbios do ciclo da ureia e disturbios da R-oxidacdo de acidos graxos, (3) doengas lisossémicas, (4)
imunodeficiéncias primarias e (5) AME, além das seis doencgas ja rastreadas no teste basico ja implantado
(Tavares, 2024).

A lei entrou em vigor em maio de 2022 e, com isso, passou a incluir novos 14 grupos de doengas. Com a
expansédo do teste sera possivel diagnosticar precocemente até 53 doengas, incluindo a atrofia muscular
espinhal. Entretanto, essa expansao ainda esta em andamento.

Atualmente, o Brasil conta com 29 Servigos de Referéncia em Triagem Neonatal (SRTN), representados na
Figura 1, habilitados pelo Ministério da Saude, em todos os estados e no Distrito Federal, sendo que o
estado de Sao Paulo possui trés SRTN;s. Estes servicos contam com médicos especialistas e equipe
multidisciplinar para atender a todas as criangas diagnosticadas com as doengas do escopo do PNTN
(Tavares, 2024).

Apesar de ndo existir cura para a AME atualmente existem trés farmacos disponiveis para tratamento, todos
registrados pela Agéncia Nacional de Vigilancia Sanitaria (Anvisa): Spinraza® (nusinersena), Everysdi®
(risdiplam) e Zolgensma® (onasemnogene abeparvoveque). A Comissdao Nacional de Incorporagdo de
Tecnologias (Conitec) do Ministério da Saude, recomendou a incorporagdo desses medicamentos no
Sistema Unico de Satde (SUS). Em todas as decises, a Conitec avaliou os estudos publicados e
estabeleceu alguns critérios para a disponibilizagdo gratuita dos medicamentos. A padronizagdo de qualquer
medicamento para fornecimento no sistema publico é baseada em andlises técnico-cientificas a partir das
melhores evidéncias disponiveis, incluindo eficacia, seguranga, custo-efetividade e impacto orgamentario,
ndo havendo uma hierarquia entre elas. Ou seja, dependendo dos resultados e da qualidade das
evidéncias, os tomadores de decisdo podem dar mais énfase por um tipo delas do que os demais
(Kretzschmar et al., 2024).

Além da abordagem farmacolégica, o tratamento da AME envolve terapias de suporte que incluem
avaliagdes de necessidades nutricionais e alimentares, fungéo respiratéria, sono, atividades da vida diaria e
tratamentos ortopédicos (Arnold; Kassar; Kissel, 2015 apud Nishio et al., 2023).

O diagnéstico precoce propiciaria uma intervengdo multidisciplinar mais célere e com melhores resultados
em termos de qualidade de vida, prevenindo e evitando maiores complicagdes da doenga, reduzindo assim,
até mesmo o custo dos cuidados médicos (Govoni, 2018).

Os estudos demonstram que a identificagdo precoce dos pacientes, combinado a disponibilidade de
tratamentos voltados para a doenga, trazem beneficios aos pacientes e suas
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familias, bem como aos érgdos governamentais. Embora a triagem e o tratamento estejam associados a um
investimento, esses custos adicionais foram compensados por economias que ocorrem com a identificacao
precoce e o tratamento pré-sintomatico destes pacientes com AME. Ou seja, através de um comparativo
entre os custos de manutencdo de um paciente com AME, observa-se uma diferenca significativa nos
pacientes que receberam tratamento na fase pré-sintomatica e tiveram seus resultados de saude
melhorados ao longo da vida e aqueles que nédo tiveram acesso ao tratamento. As analises de cenario
comprovam essa conclusdo uma vez que a maioria dos cenarios resultou em economia de custos
(Velikanova et al., 2022)."

"6) METODO(S) A SER(EM) UTILIZADO(S)

Trata-se de um estudo descritivo com coleta de dados por meio do envio de questionario através do Sistema
Eletronico de Informagdes ao Cidadao (e-SIC)/Fala Brasil. Um questionario sera encaminhado a todos os
coordenadores dos 29 Servigos de Referéncia de Triagem Neonatal do pais.

Este projeto sera submetido para a avaliagdo junto ao Comité de Etica em Pesquisa (CEP) da Universidade
Federal do Triangulo Mineiro com pedido de dispensa do Termo de Consentimento Livre e Esclarecido, visto
que tratara de dados de dominio publico.

Todos os dados serdo coletados por um instrumento de pesquisa desenvolvido pelos pesquisadores, que
passara por avaliagdo de especialistas. Para atuar como juizes, serdo convidados trés profissionais da area
de saude, especialistas em Genética/Aconselhamento Genético, que nado participem do estudo e atendam
aos seguintes critérios: possuir experiéncia profissional minima de cinco anos e atuar na area de pesquisa
e/ou ensino. Os juizes avaliardo a clareza e a pertinéncia do contetido do questionario, analisando cada
variavel e respondendo com as opgdes "sim" ou "ndo" para ambos os critérios.

O questionario sera acompanhado de um termo explicativo, detalhando os objetivos do estudo e as
atividades solicita-das aos juizes. Serdo consideradas validadas as questdes que obtiverem um indice de
concordancia igual ou superior a 70% em relagéo a pertinéncia e clareza. Apds a validagdo, o instrumento
sera enviado aos coordenadores dos 29 Servigos de Referéncia de Triagem Neonatal do pais por meio do
Sistema Eletrénico de Informagdes ao Cidadao (e-SIC)/ Fala Brasil. O questionario abordara as seguintes
questdes:

1.0 Servigo de Referéncia de Triagem Neonatal ja realiza a triagem para Atrofia Muscular Espinhal (AME)?

Endereco: Av. Getulio Guarita, n°® 159, Casa das Comissoes

Bairro: Abadia CEP: 38.025-440
UF: MG Municipio: UBERABA
Telefone: (34)3700-6803 E-mail: cep@uftm.edu.br

Pagina 06 de 10

117



s UNIVERSIDADE FEDERAL DO = Platoforma
‘*‘U,—.u TRIANGULO MINEIRO (UFTM) %cﬂ
CARIIV]

Continuacéo do Parecer: 7.589.185

2.[Em caso negativo, quais sao as principais dificuldades enfrentadas para a implementagao da triagem?
() falta de recursos financeiros.

() questdes organizacionais.

() falta de equipamentos.

() falta de apoio governamental.

() falta de recursos humanos.

() outras. Especificar:

3.[Em caso afirmativo, desde quando o servico realiza a triagem para AME?

4./Quantos casos foram diagnosticados, a cada ano, desde o inicio da triagem?

5./Apds o diagnoéstico, os pais sdo encaminhados para apoio psicolégico?

6./0s pacientes e/ou familias sdo encaminhados ao Servigo de Aconselhamento Genético?

7./Apds o Aconselhamento Genético, é realizada alguma intervengdo? Se sim, qual(is) é(s&o)
realizada(s)?

8./0 Servico de Referéncia de Triagem Neonatal oferece algum tipo de tratamento para a AME? Em caso
afirma-tivo, quais sdo as opgdes de tratamento disponiveis e oferecidas aos pacientes?

9./A decisdo terapéutica é norteada por algum protocolo? Qual?

10. Dos casos diagnosticados, quantos estdo em acompanhamento ambulatorial?"

"7) CRITERIOS DE INCLUSAO E EXCLUSAO DOS PARTICIPANTES

7.1 CRITERIOS DE INCLUSAO

Serao participantes do presente estudo todos os 29 Servigos de Referéncia de Triagem Neonatal (SRTN)
existentes no Brasil, os quais realizam a triagem neonatal pelo Sistema Unico de Saude-SUS.

7.2 CRITERIOS DE EXCLUSAO

Laboratérios particulares de triagem neonatal que ndo seja um dos 29 Servigos de Referéncia de Triagem
Neonatal (SRTN) existentes no Brasil, credenciados pelo Sistema Unico de Satide-SUS."
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Objetivo da Pesquisa:
Segundo os pesquisadores:
"3) OBJETIVO(S)

O objetivo geral do projeto sera tracar um panorama atual do diagnéstico e acompanhamento da Atrofia
Muscular Espinhal (AME) junto aos Servicos de Referéncia de Triagem Neonatal (SRTN) no Brasil."

"Quanto aos objetivos especificos, o presente projeto busca:

a)lRealizar um levantamento dos SRTN;s que ja implementaram o rastreamento de AME no teste do
pezinho pelo Sistema Unico de Saude e, entre aqueles que ainda ndo adotaram a medida, identificar as
principais dificuldades enfrentadas;

b) Elaborar um manual informativo sobre a doenga, tratamentos disponiveis, incluindo detalhes sobre centros
de referéncia, associagdes de pacientes, legislagdes especificas e direitos desses pacientes.”

Avaliagao dos Riscos e Beneficios:
Segundo os pesquisadores:
"8) RISCOS E BENEFICIOS ENVOLVIDOS NA EXECUGAO DA PESQUISA

Devido as caracteristicas da pesquisa os riscos envolvidos serdo minimos. Como todos os dados
questionados sdo de dominio publico e ndo terdo nomes ou dados sensiveis de nenhum paciente, ndo
havera a necessidade de codificagdo dos dados. Além disso, os dados obtidos pelo estudo serdo
arquivados digitalmente por 5 anos e ficardo aos cuidados da pesquisadora assistente. Apés o periodo, os
dados serdo excluidos."

"Como beneficio, destaca-se a realizagédo do levantamento de quais Servigos de Referéncia de Triagem
Neonatal (SRTN) existentes no pais ja implantaram a triagem neonatal para AME, diante da importancia da
mesma para os pacientes. E ainda fazer um levantamento das principais dificuldades enfrentadas na
realizacdo desta implementagéo.”

Comentarios e Consideragoes sobre a Pesquisa:

Trata-se de um estudo descritivo com coleta de dados por meio do envio de questionario através do Sistema
Eletrénico de Informagdes ao Cidadao (e-SIC)/Fala Brasil. Um questionario sera encaminhado a todos os
coordenadores dos 29 Servigos de Referéncia de Triagem
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Neonatal do pais.Todos os dados serdo coletados por um instrumento de pesquisa desenvolvido pelos
pesquisadores, que passara por avaliagdo de especialistas. Para atuar como juizes, serdo convidados trés
profissionais da area de saude, especialistas em Genética/Aconselhamento Genético, que ndo participem
do estudo e atendam aos seguintes critérios: possuir experiéncia profissional minima de cinco anos e atuar
na area de pesquisa e/ou ensino. Os juizes avaliardo a clareza e a pertinéncia do contetido do questionario,
analisando cada variavel e respondendo com as opgdes "sim" ou "ndo" para ambos os critérios.

O questionario sera acompanhado de um termo explicativo, detalhando os objetivos do estudo e as
atividades solicitadas aos juizes. Serdo consideradas validadas as questdes que obtiverem um indice de
concordancia igual ou superior a 70% em relagdo a pertinéncia e clareza. Apds a validagdo, o instrumento
sera enviado aos coordenadores dos 29 Servigos de Referéncia de Triagem Neonatal do pais por meio do
Sistema Eletronico de Informacgdes ao Cidadao (e-SIC)/ Fala Brasil.

O questionario consta de informagdes sobre a existéncia de servigo de triagem e o seu funcionamento, as
dificuldades para implementagdo e/ou manutengédo e as possibilidades de tratamento com suas nuances
particulares.

Consideragoes sobre os Termos de apresentagao obrigatoria:
Os termmos obrigatérios foram apresentados adequadamente.

Recomendacgoes:

Nao ha.

Conclusoes ou Pendéncias e Lista de Inadequacgoes:

De acordo com as atribuicdes definidas na Resolugdo CNS 466/12 e Norma Operacional 001/2013, o
Colegiado do CEP-UFTM manifesta-se pela aprovagao do protocolo de pesquisa proposto, situagédo definida
em reunido do dia 23/05/2025.

O CEP-UFTM informa que de acordo com as orientagbes da CONEP, o pesquisador deve notificar na
pagina da Plataforma Brasil, o inicio do projeto. A partir desta data de aprovagéo, & necessario o envio de
relatérios parciais (semestrais), assim como também é obrigatéria, a apresentacao do relatério final, quando
do término do estudo.

Consideragoes Finais a critério do CEP:
Aprovado em reunido de Colegiado do CEP-UFTM realizada em 23/05/2025.
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Este parecer foi elaborado baseado nos documentos abaixo relacionados:

SE

Tipo Documento Arquivo Postagem Autor Situacao
Informagdes Basicas|PB_INFORMACOES_BASICAS_DO_P | 22/04/2025 Aceito
do Projeto ROJETO_2533809.pdf 09:23:43
Folha de Rosto folhaDeRosto16042025.pdf 22/04/2025 |Mariangela Aceito

09:22:51 | Torreglosa Ruiz
Cintra
TCLE / Termos de  |memorandoTCLE.pdf 16/04/2025 | Mariangela Aceito
Assentimento / 20:59:58 |Torreglosa Ruiz
Justificativa de Cintra
| Auséncia
Projeto Detalhado / | ProjetoCEP.odt 16/04/2025 | Mariangela Aceito
Brochura 20:59:44 |Torreglosa Ruiz
Investigador Cintra

Situagao do Parecer:
Aprovado

Necessita Apreciagao da CONEP:

Néo

Endereco:
Bairro: Abadia
UF: MG

Telefone: (34)3700-6803

Municipio:

UBERABA, 23 de Maio de 2025

UBERABA

Assinado por:

Vitoria Helena Maciel Coelho

(Coordenador(a))

Av. Getulio Guarita, n°® 159, Casa das Comissoes

CEP: 38.025-440

E-mail:

cep@uftm.edu.br
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ANEXO B - Protocolo de registro do Manual Informativo sobre Atrofia Muscular
Espinhal (AME) na Biblioteca Nacional

Registrar ou Averbar Direitos Autorais

000984.0391055/2025 04/12/2025 03/01/2026

C

012.472.826-00 ELAINE DE JESUS PESSOA

E-mal

elaine.pessoa@uftm.edu.br Registro de obra ou Averbagcdo

Formulario de Requerimento para registro ou averbagao

Informagdes sobre a obra intelectual
da Obra

MANUAL INFORMATIVO ATROFIA MUSCULAR ESPINHAL
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ANEXO C — Protocolo de registro do folder sobre Doencas raras na Biblioteca Nacional

Registrar ou Averbar Direitos Autorais

N.° do Protocolo da Solicitagéo Data de Inicio Data Limite
000984.0380270/2025 17/11/2025 17/12/2025

CPF Nome

012.472.826-00 ELAINE DE JESUS PESSOA

E-mail Tipo de Solicitagso

elaine.pessoa@uftm.edu.br

Registro de obra ou Averbagéo

Formulario de Requerimento para registro ou averbagdo

Tipo de solicitagdo

Informagdes sobre a obra intelectual
Titulo da Obra

DOENCAS RARAS

Gé

ro da Obra

Cartaz/folder/panfleto

N° total de péginas da Obra

6

A OBRA intelectual &



ANEXO D - Protocolo de submissao de artigo cientifico
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