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NOTA TÉCNICA 5473 

IDENTIFICAÇÃO DA REQUISIÇÃO 

CÂMARA/VARA: Vara Única 

COMARCA: Raul Soares 

I – DADOS COMPLEMENTARES À REQUISIÇÃO: 

IDADE:   08 anos 

PEDIDO DA AÇÃO: Canabidiol 200mg/m1 e os exames CGH – ARRAY e 

EXOMA para o paciente Nicolas 

DOENÇA(S) INFORMADA(S): F84-0 

FINALIDADE / INDICAÇÃO: Elaboração de nota técnica específica acerca 

do tratamento de autismo, com o uso de Canabidiol 200mg/m1, além dos 

exames CGH – ARRAY e EXOMA para o paciente Nicolas; esclarecendo, 

ainda, se há tratamento/exame alternativo para a moléstia noticiada ou outro 

medicamento fornecido pelo SUS que sirva ao tratamento do paciente 

REGISTRO NO CONSELHO PROFISSIONAL: CRMMG- 53148 

NÚMERO DA SOLICITAÇÃO: 2024.0005473 

II – PERGUNTAS DO JUÍZO: 

Elaboração de nota técnica específica acerca do tratamento autismo, com 

o uso de Canabidiol 200mg/m1, além dos exames CGH – ARRAY e 

EXOMA para o paciente Nicolas; esclarecendo, ainda, se há trata-

mento/exame alternativo para a moléstia noticiada ou outro medicamento 

fornecido pelo SUS que sirva ao tratamento do paciente  
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III – CONSIDERAÇÕES/RESPOSTAS: 

O termo Exoma refere-se ao conjunto de éxons presentes no genoma 

de grande parte dos seres vivos, composto por cerca de 180.000 

éxons nos humanos. O genoma humano, em sua totalidade, apre-

senta cerca de três bilhões de pares de bases (A-T, C-G) e é constitu-

ído por regiões gênicas e intergênicas. Estima-se que na espécie hu-

mana existam cerca de 22.000 regiões gênicas ou genes propria-

mente ditos, que são a base formadora das proteínas. Durante o pro-

cesso evolutivo, os seres humanos herdaram um modo peculiar para 

a formação das proteínas. Este modo consiste em duas etapas princi-

pais em que as bases de DNA que formam os genes são transcritas 

em RNA e posteriormente processadas para excluir as partes chama-

das íntrons e dar origem a moléculas de RNA maduras. O RNA ma-

duro, conhecido como RNA mensageiro (mRNA), contém apenas as 

bases que codificarão diretamente as proteínas. Estas, por sua vez, 

são chamadas éxons. Ao todo, o somatório dos éxons representa 

aproximadamente 45 milhões de pares de bases. O Sequenciamento 

Completo do Exoma (SCE) consiste na análise dos éxons do DNA, 

que correspondem às regiões codificantes do mRNA. 4 85% das mu-

tações causadoras de cerca de 6.000 doenças genéticas com padrão 

de herança mendeliano, conhecidas até o momento, ocorrem nos 

éxons, região analisada no SCE. Portanto, o SCE é um exame labo-

ratorial para identificar causas genéticas de doenças ou deficiências. 

O SCE analisa a maioria dos genes ao mesmo tempo, sendo capaz 

de identificar mutações em genes responsáveis por síndromes e diag-

nósticos raros. Por se tratar de um exame bastante completo, que ava-

lia cerca de 22.000 genes conhecidos até o momento, o SCE também 

é um exame de alto custo. Não só por sua técnica, mas também por 

sua extensa e complexa análise. Por este motivo quando há uma sus-

peita diagnóstica clara e bem direcionada e são poucos os genes as-

sociados a ela, é possível lançar mão de painéis de genes, exames 
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também realizados pelo DLE com a mesma técnica de sequencia-

mento de nova geração. Estes painéis apresentam, na maioria das 

vezes, um menor custo e menor prazo de resultado, pois a quantidade 

de bases a serem sequenciadas e analisadas é menor. 

A grande maioria das doenças genéticas ainda não tem trata-

mento disponível. O exoma é um grande teste de triagem genética, 

muitas vezes útil apenas para pesquisa em universidades. O exoma 

apresenta altas taxas de falso positivo, falso negativo e variantes 

de significado clínico desconhecido. A utilidade do teste sequencial 

do exoma na conduta terapêutica de paciente é discutível, uma vez 

que não muda conduta e não permite nenhum benefício para o paci-

ente. O teste sequencial do exoma não está incluído no rol da ANS. 

 

REVISÃO DE LITERATURA 

Precision in pediatric epilepsy (dados copilados) 

A epilepsia em lactentes e crianças é um dos distúrbios 

neurológicos mais comuns e devastadores. No passado, tínhamos 

uma compreensão limitada das causas da epilepsia em pacientes 

pediátricos, então tratávamos a epilepsia pediátrica de acordo com o 

tipo de crise. Agora, com novas ferramentas e testes, estamos 

entrando na era da medicina de precisão na epilepsia pediátrica. 

Nesta revisão, usamos o novo sistema de classificação etiológica 

proposto pela Liga Internacional Contra a Epilepsia para revisar os 

avanços no diagnóstico da epilepsia pediátrica, descrever novas 

ferramentas para identificar focos convulsivos para cirurgia de 

epilepsia e definir síndromes epilépticas tratáveis. 

 

Palavras-chave: encefalite autoimune; painéis de genes de epilepsia; 

testes metabólicos; sequenciamento completo do exoma; 

sequenciamento completo do genoma. 
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Descrevemos muitos dos avanços nos testes para encontrar a causa 

da epilepsia em um paciente pediátrico. À medida que o uso de NGS 

continua, também aumenta nossa capacidade de capturar o 

significado epiléptico em muitos genes que não tinham associação 

prévia de convulsões ou associação limitada de convulsões. Um 

excelente exemplo é a comprovação de GABRB2, SNAP25, 

CACNA1E e KCNQ3 como genes epilépticos relacionados a NDD 

(KCNQ3 tem associação anterior com convulsões neonatais 

familiares benignas ). Isso, por sua vez, não apenas ajudará a adaptar 

e aumentar as taxas de diagnóstico para painéis genéticos, mas 

também ajudará nossa compreensão da complexa patogênese 

subjacente à epilepsia mediada geneticamente. 

 

O uso das novas ferramentas de diagnóstico começa com uma boa história 

e exame físico e isso pode fornecer a maior parte das informações 

necessárias para encontrar a causa da epilepsia em uma criança. A 

história e o exame também são essenciais para escolher os testes e 

interpretar os resultados dos testes. Uma criança com história de AVC 

perinatal confirmada por ressonância magnética e convulsões focais 

clínicas, confirmada por EEG, tem uma etiologia clara para epilepsia de 

início focal, um acidente vascular cerebral, e não requer testes 

laboratoriais adicionais para encontrar a causa das convulsões. Muitos 

lactentes e crianças, no entanto, não têm uma história ou características 

de exame físico que permitam um diagnóstico específico e esses são 

frequentemente os pacientes com epilepsia intratável, que (como 

observado acima) mais se beneficiam dos avanços no diagnóstico 

laboratorial. Os testes laboratoriais que agora estão disponíveis 

melhoraram drasticamente nossa capacidade de fazer diagnósticos 

específicos. As melhorias foram em mais e melhores métodos para 

identificar anormalidades metabólicas e anormalidades genéticas. A 
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explosão de novos testes representa um desafio para os médicos que 

cuidam de bebês e crianças com epilepsia. Os médicos precisam 

fazer escolhas difíceis ao escolher os testes certos, interpretar os 

resultados e usar as informações para fornecer um tratamento 

melhor e mais precoce. Essas decisões incluem considerar o custo 

dos testes, e pelo menos um estudo sugere que em encefalopatias 

epilépticas de início precoce ou epilepsia resistente a medicamentos, 

o teste genético deve ser usado no início do diagnóstico. 

 

V – CONCLUSÕES: 

✔ A grande maioria das doenças genéticas ainda não têm trata-

mento específico disponível; 

✔  O exame apresenta altas taxas de falso positivo, falso negativo 

e variantes de significado clínico desconhecido; 

✔  A utilidade do teste sequencial do exoma na conduta terapêutica 

de pacientes com doenças genéticas/ hereditárias ainda é discutível, 

✔ À luz da evidência cientifica atual  não há recomendação para 

realização do EXOMA como exame de rotina 

✔  À luz da evidência cientifica atual  não há recomendação para 

realização do EXOMA no caso em tela 

✔ Anexo  parecer técnico  do  Hopsital Sirio Libânes acerca de ca-

nabidiol  para tratamento de autismo 
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