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NOTA TECNICA N° 11082
IDENTIFICACAO DA REQUISICAO

CAMARA/VARA: Infancia e Juventude
COMARCA: Montes Claros/MG

| - DADOS COMPLEMENTARES A REQUISICAO:

NUMERO DA SOLICITACAO: 2026.0011082

IDADE: 6 anos Sexo: Feminino

DOENCA(S) INFORMADA(S): CID-10: D80

PEDIDO DA ACAO: Acesso tempestivo pelo SUS ao exame Sequenciamento

Completo do Exoma.

FINALIDADE / INDICACAO: Acesso a exame Sequenciamento Completo do
Exoma para a investigacdo diagnostica de paciente portadora de
Imunodeficiéncia com Predominancia de Defeitos de Anticorpos atendida pelo
SUS.

Il - PERGUNTAS DO JUIiZO:

a) o tratamento vindicado possui registro na ANVISA?;

R: Sim.

b) o tratamento encontra-se incluso em listas do SUS?;

R: Sim, cadastrado na tabela SIGTAP sob o cédigo: 02.02.10.020-0

c) o tratamento ora vindicado, a despeito de ser registrado na Anvisa e

encontrar-se incluido nas listas do SUS, encontra previsao para o quadro da
parte requerente?;

R: Sim.

d) existe a possibilidade de substituicdo por outro tratamento para o quadro
clinico que acomete a parte?

R: Ndo ha na tabela SIGTAP outro exame que substitua 0 Sequenciamento

Completo do Exoma.

lIl — CONSIDERACOES/RESPOSTAS:

Conforme a documentacéo apresentada trata-se de paciente de 06 anos

de idade, portadora de Imunodeficiéncia com Predominancia de Defeitos de
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Anticorpos atendida pelo SUS com relato de susceptibilidade a infeccdes

graves e/ou recorrentes. Com o objetivo de obter informagdes que permitam a
profilaxia e a terapéutica a ser adotada, bem como a realizacdo de
aconselhamento genético, a especialista, prescreveu a realizacdo do
Sequenciamento Completo do Exoma para a paciente. As secretarias estadual
e municipal de salude teriam negado 0 acesso ao procedimento.

As imunodeficiéncias primarias (IP) sdo doencas genéticas raras,
associadas ao desenvolvimento e/ou maturacdo anormais das células do
sistema imunolégico e ao consequente aumento da susceptibilidade a
infeccbes. A incidéncia deste grupo de doencas € estimada em 1/10.000
recém-nascidos vivos (RNs), excluindo-se os casos com deficiéncia de
imunoglobulina A (IgA) assintomatica. As IP com predominancia de defeitos de
anticorpos fazem parte do grupo de IP associadas a presenca de defeitos nos
linfécitos B (imunidade humoral) e ao consequente prejuizo da producdo ou da
funcdo de um ou mais tipos de imunoglobulinas; o comprometimento da
imunidade celular € minimo ou ausente, e o prejuizo da producdo ou da funcao
das imunoglobulinas ndo deve ser secundario a outras doencas.

Historia familiar de infeccdes de repeticdo ou refratarias ao tratamento,
mortes prematuras, consanguinidade ou heredograma sugestivo de heranca
ligada ao X recessiva sdo comuns nos pacientes com IP. As manifestacdes
clinicas, caracterizadas especialmente por processos infecciosos de repeticao
de vias aéreas superiores, sdo, ha maioria das vezes, de leve a moderada
intensidade, com esporadicos casos de maior gravidade ou Obito em idade
precoce.

Com relacao as infec¢fes, estas costumam incidir geralmente apés o 7°
més de vida, devido a perda da protecdo inicial decorrente dos anticorpos
maternos recebidos durante o ultimo trimestre da gestacéo (a IgG é o unico
tipo de imunoglobulina que cruza a barreira transplacentaria). As infec¢des séao
causadas por bactérias encapsuladas, como Streptococcus pneumoniae e
Haemophillus influenzae tipo B ou Staphylococcus aureus e Neisseria

meningitidis. Nos casos de imunodeficiéncias combinadas, o0s sintomas
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costumam iniciar em idade mais precoce, geralmente antes do 6° més de vida,

com infeccgdes virais, bacterianas, fingicas e por protozoarios. *

A Organizacdo Mundial de Saude, define uma Doenca Rara (DR)
como aguela que afeta até 65 pessoas em cada 100.000 individuos, ou seja,
1,3 pessoas para cada 2.000 individuos. As Doencas Raras sao
caracterizadas por uma ampla diversidade de sinais e sintomas e variam néo
s6 de doenca para doenca, mas também de pessoa para pessoa acometida
pela mesma condicdo. O Ministério da Saude estruturou uma linha de cuidado
especifica para a confirmacao diagnostica de condi¢cdes raras em 2014 com
0 objetivo de reduzir o tempo de espera por um diagnostico. Como diretrizes,
o documento elenca: a) Estruturacdo da atencdo de forma integrada e
coordenada em todos os niveis, desde a prevencéo, acolhimento, diagnostico,
tratamento (baseado em protocolos clinicos e diretrizes terapéuticas), apoio

até a resolucéo, seguimento e reabilitacdo; b) Acesso a recursos diagndsticos

e _terapéuticos; c¢) Acesso a informacédo e ao cuidado; d) Aconselhamento

Genético (AG), quando indicado. 2

O material genético humano, ou genoma humano, é composto por DNA,
ou acido desoxirribonucleico, como é denominada sua estrutura quimica,
organizado em dupla fita espiralada, distribuido tanto no nucleo celular (DNA
nuclear), quanto dentro das mitocondrias (DNA mitocondrial). O exoma é uma
diminuta por¢céo do genoma humano, que corresponde ao conjunto de todos
0s éxons do genoma, isto é, a porcdo codificante do genoma, ou ainda, a
regido do DNA que de fato é traduzida em proteinas. Quantitativamente o
exoma responde por menos de 2% do genoma humano, mas € nesta
pequena por¢cdo do DNA que se concentra a maioria das mutagbes com
potencial patogénico e que sdo responsaveis pelas doencas determinadas

geneticamente.

O sequenciamento completo do exoma, como os demais testes de
DNA, pode ser realizado a partir de sangue periférico (ou de outra amostra

bioldgica que contenha células nucleadas), do qual se extrai o DNA gendmico;
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a partir do DNA total, capturam-se os éxons das amostras (preparacdo da
biblioteca). Em seguida a captura dos éxons, as bibliotecas sdo sequenciadas
em aparelhos “Next-Generation”. As sequéncias geradas (‘reads”) sé&o
alinhadas com o genoma de referéncia e as alteragdes candidatas s&o
identificadas e filtradas através de ferramentas de bioinformatica. Estas novas
plataformas representadas pela 454 FLX da Roche, Solexa da lllumina,
SOLid System da Applied Biosystems, lon Torrent da Life Technologies,
dentre outras, os chamados sequenciadores de nova geracéo, sdo capazes

de ler até bilhdes de fragmentos de DNA ao mesmo tempo.

O sequenciamento completo do exoma € justificado em criancas com
imunodeficiéncia predominantemente de anticorpos porque identifica
etiologia monogénica em uma fracdo relevante de casos, orienta terapia
direcionada, aconselhamento genético familiar e prognostico — apesar de o
rendimento diagndstico ser mais baixo nesse subgrupo especifico do que em
outras categorias de erros inatos da imunidade, como imunodeficiéncia

combinada grave.

Revisbes sistematicas mostram que o0 rendimento médio do
sequenciamento completo do exoma para de erros inatos da imunidade em
geral é de 38% (variando entre 15 e 70%), sendo notavelmente mais baixo
nas deficiéncias predominantemente de anticorpos comparado a
imunodeficiéncia combinada grave (que pode chegar a 100%). Em coorte
turca recente, o rendimento global foi de 41%, mas minimo especificamente
no subgrupo de deficiéncia primaria de anticorpos.34

A Academia Americana de Alergia, Asma e Imunologia e a Sociedade
Americana de Imunologia Clinica em suas diretrizes de pratica clinica para
erros inatos da imunidade de 2025 recomenda fortemente (evidéncia de alta
certeza) o sequenciamento por painel genético alvo direcionado a genes de
deficiéncia primaria de anticorpos ou o sequenciamento do exoma como etapa
inicial para diagndstico genético, quando um defeito genético familiar néo

explica o quadro do paciente.®

Nota Técnica N°: 11082/2026 - DB NATJUS-TIMG



# NatJus

Estadual

No Brasil, 0 sequenciamento completo do exoma € um procedimento
reconhecido e regularizado, e 0s insumos e equipamentos de tecnologia
médica utilizados para realiza-lo possuem registro na ANVISA. Foi incorporado
no SUS pela CONITEC © e esta codificado na tabela SIGTAP 7 sob o nimero
02.02.10.020-0 - SEQUENCIAMENTO COMPLETO DO EXOMA. Apesar de
haver o reconhecimento da superioridade da tecnologia por parte da CONITEC
ao recomendar a incorporagao do uso do sequenciamento completo do exoma
para investigacao etiologica de deficiéncia intelectual de causa indeterminada
no ambito do Sistema Unico de Satde, ndo ha uma avaliagdo especifica para

investigacdo de sindromes genéticas.

IV — CONCLUSAO

Considerando o caso concreto do presente auto, trata-se de paciente de
06 anos de idade, portadora de Imunodeficiéncia com Predominancia de
Defeitos de Anticorpos, uma doenca genética rara;

Considerando que o sequenciamento completo do exoma identifica
etiologia monogénica em uma fracdo relevante de casos, orienta terapia
direcionada, aconselhamento genético familiar e prognaéstico;

Considerando que existem evidéncias cientificas que sustentam a
indicacdo do exame proposto para o quadro clinico descrito com eficécia e
seguranca aceitaveis;

Este NATJUS considera a presente demanda como justificada.
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