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1. INTRODUGCAO

As Doencas Raras compreendem um conjunto amplo e heterogéneo de condi¢des de baixa prevaléncia, que
afetam um numero relativamente pequeno de individuos em comparag¢do com doengas mais comuns. Embora o
numero exato de doencas raras ainda seja desconhecido, estima-se a existéncia de mais de 5.000 tipos distintos,
cujas causas podem estar associadas a fatores genéticos, ambientais, infecciosos ou imunoldgicos.

Estudos internacionais estimam que entre 3,5% e 5,9% da populagdao mundial seja afetada por alguma doencga
rara em algum momento da vida, configurando um desafio de saude publica. Em resposta a essa realidade, o
Ministério da Saude instituiu, por meio da Portaria n2 199 de 30 de janeiro de 2014, a Politica Nacional de Atengdo
Integral as Pessoas com Doencas Raras, com diretrizes voltadas a promocdo do diagndstico precoce, tratamento
adequado, reabilitacdo e aconselhamento genético.

No ambito regional, o municipio de Santo André foi habilitado como Servigo de Referéncia em Doengas Raras,
localizado no Ambulatério de Especialidades da Fundag¢dao do ABC (FUABC). Este servico é responsavel por realizar
diagnodstico, conduzir a terapéutica com aconselhamento genético quando indicado e disponibilizar os exames
previstos na legislacdo vigente. Além disso, constitui referéncia regional para o atendimento de pacientes residentes
nos municipios do Grande ABC — Diadema, Maud, Santo André, S3o Bernardo do Campo, Sdo Caetano do Sul,
Ribeirdo Pires e Rio Grande da Serra —, sob gestdao do Municipio de Santo André.

2. OBIJETIVO

Este protocolo tem como finalidade organizar o acesso a especialidade, estabelecendo critérios clinicos para
encaminhamento a fim de garantir que os pacientes com indicacGes pertinentes sejam adequadamente
direcionados Servico de Referéncia em Doencgas Raras do Ambulatério de Especialidades da FUABC.

3. ABRANGENCIA

Protocolo aplica-se a todos os profissionais médicos da rede municipal de satide de Santo André, Diadema, Maua,
Sao Bernardo do Campo, Sao Caetano, Ribeirdo Pires e Rio Grande da Serra, envolvidos na solicitacdo, avaliacao e
regulacdo de consultas relacionados a especialidade de aconselhamento genético — doencas raras.

4. CRITERIOS

»  Critérios de Inclusdo:
e Pacientes assistidos pela Rede Municipal de Satude de Santo André, Diadema, Maua, Sdo Bernardo
do Campo, Sao Caetano, Ribeirdo Pires e Rio Grande da Serra com registros atualizados no sistema
Siss Online e com cadastro em Unidade Basica de Saude de referéncia.
e Solicitagdes provenientes da Atencdo Primdria a Saude (APS) ou da Atengdo Especializada,
devidamente preenchida no Sistema de informacgdo e com justificativa médica incluindo histdria
clinica com anamnese detalhada, exame fisico, resultados de exames complementares.

»  Critérios de Exclusdo.
e Pacientes com critérios de urgéncia/ emergéncia.
e Solicitagdes sem indicacdo clinica adequada ou auséncia de justificativa médica;
e Pedidos incompletos ou com informagdes clinicas insuficientes no sistema Siss Online;
e CIDs que nao se enquadrem aos listados de acordo com portaria e protocolos vigentes;
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5. CONDUTA

5.1 Conteudo descritivo minimo que o encaminhamento deve ter:

1-

Quadro clinico: Descrigdo detalhada dos sinais e sintomas apresentados; Tempo de evolugdo do
quadro clinico; Antecedentes pessoais e familiares relevantes (histérico de doencas semelhantes,
consanguinidade, dbitos precoces); Informagdes adicionais que fundamentem a suspeita de doenga
rara.

Exame fisico: Principais achados clinicos compativeis com a suspeita diagndstica; Dados
antropométricos; Sinais dismérficos ou altera¢Ges sindromicas; outras alteragdes relevantes ao caso.
Exames realizados: Relagao dos exames laboratoriais, de imagem ou genéticos ja realizados; Datas e
principais resultados dos exames se houver;

CID-10 correspondente a hipdtese diagndstica ou diagndstico confirmado, conforme protocolo
vigente.

5.2 EIXO I: 1 ANOMALIAS CONGENITAS OU DE MANIFESTACAO TARDIA

CiD PATOLOGIA

D610 | Anemia apldstica constitucional

D800 | Hipogamaglobulinemia hereditéria

D810 | Imunodeficiéncia combinada grave [SCID] com disgenesia reticular
D811 Imunodeficiéncia combinada grave [SCID] com nimeros baixos de células Te B
D812 | Imunodeficiéncia combinada grave [SCID] com nimeros baixos ou normais de células B

D813 | Deficiéncia de adenosina-deaminase [ADA]

D818 | Qutras deficiéncias imunitarias combinadas

D819 | Deficiéncias imunitarias combinadas nio especificadas

D820 | Sindrome de Wiskott-Aldrich

D821 |Sindrome de di George

D830 Imunodeficiéncia comum variavel com predominancia de anormalidades do nimero e da
funcdo das células B

D831 Imunodeficiéncia comum varidavel com predominancia de transtornos imunorregulatérios de
células T

D841 | Defeitos no sistema complemento

E840 Fibrose cistica com manifesta¢cdes pulmonares

E841 Fibrose cistica com manifestacdes intestinais

E848 Fibrose cistica com outras manifestacdes

E849 | Fibrose cistica ndo especificada

E850 | Amiloidose heredofamiliar ndo-neuropética

E851 | Amiloidose heredofamiliar neuropatica

E852 | Amiloidose heredofamiliar n3o especificada

E853 Amiloidose sistémica secunddria

E854 | Amiloidose limitada a érgdos

E858 Outras amiloidoses
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E859 | Amiloidose n3o especificada

FO21 Deméncia na doenca de Creutzfeldt-Jakob

G10 Doenca de Huntington

G110 | Ataxia congénita n3o-progressiva

G111 | Ataxia cerebelar de inicio precoce

G112 | Ataxia cerebelar de inicio tardio

G113 | Ataxia cerebelar com déficit na reparacio do dna

G114 | paraplegia espastica hereditéria

G118 | Qutras ataxias hereditdrias

G119 | Ataxia hereditéria ndo especificada

G120 | Atrofia muscular espinal infantil tipo | [Werdnig-Hoffman]

G121 | Qutras atrofias musculares espinais hereditarias

G122 | Doenga do neurdnio motor

G128 | Qutras atrofias musculares espinais e sindromes musculares correlatas

G129 | Atrofia muscular espinal n3o especificada

G230 | Doenca de Hallervorden-Spatz

G238 | Outras doencgas degenerativas especificadas dos ganglios da base

G239 | Doenca degenerativa dos ganglios da base, ndo especificada

G241 | Distonia familiar idiopatica

G248 | Qutras distonias

G249 | Distonia ndo especificada

G318 | Outras doencgas degenerativas especificadas do sistema nervoso

G370 | Esclerose difusa

G371 | Desmielinizacdo central do corpo caloso

G372 | Mielindlise central da ponte

G373 Mielite transversa aguda em doencgas desmielinizantes do sistema nervoso central

G374 | Mielite subaguda necrdtica

G375 | Esclerose concéntrica [bald]

G378 | Outras doengas desmielinizantes especificadas do sistema nervoso central

G379 Doenca desmielinizante do sistema nervoso central, ndo especificada

G600 | Neuropatia hereditaria motora e sensorial

G601 | Doenca de refsum

G602 | Neuropatia associada a ataxia hereditaria

G608 | Outras neuropatias hereditarias e idiopaticas

G609 | Neuropatia hereditaria e idiopatica ndo especificada

G710 | Distrofia muscular

G711 | Transtornos mioténicos

G712 | Miopatias congénitas

G718 | Outros transtornos primarios dos musculos

H355 | Distrofias hereditdrias da retina
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Q000 | Anencefalia
Q001 | Craniorraquisquise
Q002 | Iniencefalia
Qo2 Microcefalia
Qo3 Hidrocefalia congénita
Qo4 Outras malformacdes congénitas do cérebro
Qo7 Outras malformacGes congénitas do sistema nervoso
Q11 Anoftalmia, microftalmia e macroftalmia
Q16 Malformagdes congénitas do ouvido causando comprometimento da audi¢ao
Q56 Sexo indeterminado e pseudo-hermafroditismo
Q730 | Auséncia congénita de membro(s) ndo especificado(s)
Q738 | Outros defeitos por reducdo de membro(s) ndo especificado(s)
Q750 | Craniossinostose
Q770 | Acondrogenesia
Q771 | Nanismo tanatoférico
Q772 | Sindrome das costelas curtas
Q773 | Condrodisplasia puntacta
Q774 | Acondroplasia
Q775 | Displasia diastréfica
Q776 | Displasia condroectodérmica
Q777 | Displasia espondiloepifisaria
Q778 | Outras osteocondrodisplasias com anomalias do crescimento dos ossos longos e da coluna
vertebral
Q779 | Osteocondrodisplasia ndo especificada com anomalias do crescimento dos ossos longos e da
coluna vertebral
Q780 | Osteogénese imperfeita
Q796 | Sindrome de ehlers-danlos
Q80 Ictiose congénita
Q810 | Epidermdlise bolhosa simples
Q811 | Epidermdlise bolhosa letal
Q812 | Epidermolise bolhosa distréfica
Q818 | Qutras epidermdlises bolhosas
Q819 | Epidermdlise bolhosa n3o especificada
Q821 | Xeroderma pigmentoso
Q823 | Incontinentia pigmenti
Q824 | Displasia ectodérmica (anidrética)
Q850 | Neurofibromatose (ndo-maligna)
Q851 | Esclerose tuberosa
Q858 | Outras facomatoses n3o classificadas em outra parte
Q859 | Facomatose n3o especificada
Q870 | sindromes com malformacgdes congénitas afetando predominantemente o aspecto da face
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Q871 | Sindromes com malformacgdes congénitas associadas predominantemente com nanismo

Q872 | sindromes com malformacdes congénitas afetando predominantemente os membros

Q873 Sindromes com malformacgdes congénitas com hipercrescimento precoce

Q875 Outras sindromes com malformacgdes congénitas com outras altera¢des do esqueleto

Q878 | Outras sindromes com malformagGes congénitas especificadas, ndo classificadas em outra

parte

Q926 | Cromossomos marcadores suplementares

Q960 | Cariétipo 45, X

Q961 | Caridtipo 46, X I1SO (XQ)

Q962 Caridtipo 46, X com cromossomo sexual anormal, salvo I1SO (XQ)

Q963 | Mosaicismo cromossdmico, 45, X/46, XX ou XY

Q964 Mosaicismo cromossdmico, 45, X/outra(s) linhagens celular(es) com cromossomo sexual

anormal

Q968 | Outras variantes da sindrome de turner

Q969 | Sindrome de turner ndo especificada

Q970 | caribtipo 47, XXX

Q971 | Mulher com mais de trés cromossomos X

Q972 Mosaicismo cromossomico, linhagens com diversos nimeros de cromossomos X

Q973 | Mulher com cariétipo 46, XY

Q978 | Outras anomalias especificadas dos cromossomos sexuais, fenétipo feminino

Q979 | Anomalias ndo especificadas dos cromossomos sexuais, fenétipo feminino

Q980 | sindrome de Klinefelter, cariétipo 47, XXY

Q981 Sindrome de Klinefelter, homem com mais de dois cromossomos X

Q982 | sindrome de Klinefelter, homem com cariétipo 46, XX

Q983 | Outro homem com cariétipo 46, XX

Q984 | Sindrome de Klinefelter ndo especificada

Q985 Caridtipo 47, XYY

Q986 | Homem com cromossomos sexuais de estrutura anormal

Q987 | Homem com mosaicismo dos cromossomos sexuais

Q988 Outras anomalias especificadas dos cromossomos sexuais, fendtipo masculino

Q989 | Anomalias ndo especificadas dos cromossomos sexuais, fenétipo masculino

Q990 | Quimera 46, XX/46, XY

Q991 | Hermafrodite verdadeiro 46, XX

Q998 | Outras anomalias cromossémicas especificadas

Q999 | Anomalia cromossdmica n3o especificada

5.3 EIXO I: 2- DEFICIENCIA INTELECTUAL

CID

PATOLOGIA

D821

Sindrome de di George




Ll 5
sy

SANTO ANDRE

PROTOCOLO DE REGULACAO DO ACESSO

AMBULATORIAL — *
DOENCAS RARAS- ACONSELHAMENTO GENETICO

Area Cédigo Elaboragdo |Ultima Revisdo |Préxima Revisdo| Versdo Pagina
REGULAGAO AMBULATORIAL PRREG- 007 08/10/2025 | 10/2025 07/2027 003 6-10

F700 Retardo mental leve - mencéo de auséncia de ou de comprometimento minimo do
comportamento

F701 Retardo mental leve - comprometimento significativo do comportamento, requerendo
vigilancia ou tratamento

F708 Retardo mental leve - outros comprometimentos do comportamento

F709 Retardo mental leve - sem meng¢do de comprometimento do comportamento

F710 Retardo mental moderado - mencdo de auséncia de ou de comprometimento minimo do
comportamento

F711 Retardo mental moderado - comprometimento significativo do comportamento,
requerendo vigilancia ou tratamento

F718 Retardo mental moderado - outros comprometimentos do comportamento

F719 Retardo mental moderado - sem meng¢do de comprometimento do comportamento

F720 Retardo mental grave - menc¢do de auséncia de ou de comprometimento minimo do
comportamento

F721 Retardo mental grave - comprometimento significativo do comportamento, requerendo
vigilancia ou tratamento

F728 Retardo mental grave - outros comprometimentos do comportamento

F729 Retardo mental grave - sem men¢ao de comprometimento do comportamento

F730 Retardo mental profundo - menc¢do de auséncia de ou de comprometimento minimo do
comportamento

F731 Retardo mental profundo - comprometimento significativo do comportamento,
requerendo vigilancia ou tratamento

F738 Retardo mental profundo - outros comprometimentos do comportamento

F739 Retardo mental profundo - sem menc¢ao de comprometimento do comportamento

F780 Outro retardo mental - meng¢do de auséncia de ou de comprometimento minimo do
comportamento

F781 Outro retardo mental - comprometimento significativo do comportamento, requerendo
vigilancia ou tratamento

F788 Outro retardo mental - outros comprometimentos do comportamento

F789 Outro retardo mental - sem men¢do de comprometimento do comportamento

F790 Retardo mental ndo especificado - mencdo de auséncia de ou de comprometimento
minimo do comportamento

F791 Retardo mental ndo especificado - comprometimento significativo do comportamento,
requerendo vigilancia ou tratamento

F798 Retardo mental ndo especificado - outros comprometimentos do comportamento

F799 Retardo mental ndo especificado - sem mengao de comprometimento do comportamento

F842 Sindrome de Rett

Q870 Sindromes com malformagdes congénitas afetando predominantemente o aspecto da face

Q871 Sindromes com malformacgdes congénitas associadas predominantemente com nanismo

Q872 Sindromes com malformacgdes congénitas afetando predominantemente os membros

Q873 Sindromes com malformagdes congénitas com hipercrescimento precoce

Q875 Outras sindromes com malformacgdes congénitas com outras alteragcdes do esqueleto
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Q878 Outras sindromes com malformacdes congénitas especificadas, ndo classificadas em outra

parte

Q910 Trissomia 18, ndo-disjun¢do meidtica

Q914 Trissomia 13, ndo-disjun¢do meidtica

Q922 Trissomia parcial major

Q923 Trissomia parcial minor

Q926 Cromossomos marcadores suplementares

Q928 Outras trissomias especificadas e trissomias parciais dos autossomos

Q929 Trissomia e trissomia parcial ndo especificada dos autossomos

Q933 Delegdo do brago curto do cromossomo 4

Q934 Delec¢do do brago curto do cromossomo 5

Q935 Outras dele¢des parciais de cromossomo

Q939 Delec¢bes nao especificadas dos autossomos

Q960 Caridtipo 45, X

Q961 Caridtipo 46, X 1SO (XQ)

Q962 Caridtipo 46, X com cromossomo sexual anormal, salvo I1SO (XQ)

Q963 Mosaicismo cromossdmico, 45, X/46, XX ou XY

Q964 Mosaicismo cromossdmico, 45, X/outra(s) linhagens celular(es) com cromossomo sexual

anormal

Q968 Outras variantes da sindrome de turner

Q969 Sindrome de turner ndo especificada

Q990 Quimera 46, XX/46, XY

Q991 Hermafrodite verdadeiro 46, XX

Q992 Cromossomo X fragil

Q998 Outras anomalias cromossGmicas especificadas

Q999 Anomalia cromossémica ndo especificada

5.4 EIXO I: 3 - ERROS INATOS DE METABOLISMO

CID PATOLOGIA

El61 Outra hipoglicemia

E700 Fenilcetonuria classica

E701 Outras hiperfenilalaninemias

E702 Disturbios do metabolismo da tirosina

E703 Albinismo

E708 Outros disturbios do metabolismo de aminodcidos aromaticos

E709 Disturbio ndo especificado do metabolismo de aminoacidos aromaticos
E710 Doenca da urina em xarope de acer (ou bordo) (maple-syrup urine disease)
E711 Outros disturbios do metabolismo de aminoacidos de cadeia ramificada
E712 Disturbio ndo especificado do metabolismo de aminoacidos de cadeia ramificada
E713 Disturbios do metabolismo de acidos graxos
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E720 Disturbios do transporte de aminoacidos
E721 Disturbios do metabolismo dos aminodacidos que contém enxofre
E722 Disturbios do metabolismo do ciclo da uréia
E723 Disturbios do metabolismo da lisina e da hidroxilisina
E724 Disturbios do metabolismo da ornitina
E725 Disturbios do metabolismo da glicina
E728 Outros disturbios especificados do metabolismo dos aminodcidos
E729 Disturbio ndo especificado do metabolismo dos aminoacidos
E740 Doenca de depdsito de glicogénio
E741 Disturbios do metabolismo da frutose
E742 Disturbios do metabolismo da galactose
E743 Outros disturbios da absor¢do intestinal de carboidratos
E744 Disturbios do metabolismo do piruvato e da gliconeogénese
E748 Outros disturbios especificados do metabolismo de carboidratos
E749 Disturbio ndo especificado do metabolismo de carboidratos
E750 Gangliosidose GM2
E751 Outras gangliosidoses
E752 Outras esfingolipidoses
E753 Esfingolipidose ndo especificada
E754 Lipofuscinose neuronal cerdide
E755 Outros disturbios do depdsito de lipides
E756 Disturbio ndo especificado do depésito de lipides
E760 Mucopolissacaridose do tipo |
E761 Mucopolissacaridose do tipo Il
E762 Outras mucopolissacaridoses
E763 Mucopolissacaridose nao especificada
E768 Outros disturbios do metabolismo do glicosaminoglicano
E770 Defeitos na modificacdo pds-translacional de enzimas lisossdmicas
E771 Defeitos na degradacgado das glicoproteinas
E778 Outros disturbios do metabolismo de glicoproteinas
E779 Disturbio ndo especificado do metabolismo de glicoproteinas
E800 Porfiria hereditaria eritropoética
E801 Porfiria cutanea tardia
E802 Outras porfirias
E803 Defeitos da catalase e da peroxidase
E804 Sindrome de gilbert
E805 Sindrome da crigler-najjar
E806 Outros disturbios do metabolismo da bilirrubina
E807 Disturbio ndo especificado do metabolismo da bilirrubina

E830

Disturbios do metabolismo do cobre
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E831 Doenca do metabolismo do ferro

E832 Disturbios do metabolismo do zinco

E833 Disturbios do metabolismo do fdésforo

E834 Disturbios do metabolismo do magnésio

E835 Disturbios do metabolismo do calcio

E838 Outros disturbios do metabolismo mineral

E839 Disturbio ndo especificado do metabolismo mineral

E840 Fibrose cistica com manifestagdes pulmonares

E841 Fibrose cistica com manifestacdes intestinais

E848 Fibrose cistica com outras manifestacées

E849 Fibrose cistica ndo especificada

E880 Disturbios do metabolismo das proteinas plasmaticas nao classificados em outra parte

6. CONTRARREFERENCIA:

Os pacientes serdo contra referenciados para os municipios de origem nos casos relacionados abaixo:

>

VVVYVY

Para realizacdo de exames, que se fizerem necessario para a investigacdo diagndstica, com excecado dos
exames genéticos, que serdo realizados no Servico de Referéncia em Doencas Raras;

Para acompanhamento clinico na Atencdo Basica;

Apds definicdo diagndstica, para acompanhamento com demais especialidades médicas, se necessario;
Para acompanhamento psiquiatrico;

Para realizacdo de reabilitacao;

7. DOCUMENTOS DE REFERENCIA/ANEXOS

7.1 CRITERIO DE PRIORIDADE:

CLASSIFICACAO INDICAGOES
. S3o situagbes clinicas graves e/ou que necessitam um agendamento
ELETIVO prioritario
P1 Sao situagdes clinicas sem gravidade que necessitam um agendamento
eletivo.
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