Nota Técnica 522372

Data de conclusao: 04/06/2026 11:09:44

Paciente

Idade: 7 anos
Sexo: Feminino

Cidade: Porto Alegre/RS

Dados do Advogado do Autor

Nome do Advogado: -
Numero OAB: -

Autor esta representado por: -

Dados do Processo

Esfera/Orgao: Justica Federal

Vara/Serventia: 2° Nicleo de Justica 4.0 - RS

Tecnologia 522372

CID: N05.8 - Sindrome nefritica ndo especificada - outras
Diagnéstico: N05.8 Sindrome nefritica ndo especificada - outras
Meio(s) confirmatério(s) do diagnéstico ja realizado(s): laudo médico

Descricao da Tecnologia

Tipo da Tecnologia: Procedimento
Descricao: Exoma completo
O procedimento esta inserido no SUS? Sim

O procedimento esta incluido em: SIGTAP

Outras Tecnologias Disponiveis
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Tecnologia: Exoma completo

Descrever as opcoes disponiveis no SUS e/ou Saude Suplementar: Avaliagado clinica a fim
de definir fendtipos conhecidos e bidpsia renal.

Custo da Tecnologia

Tecnologia: Exoma completo
Custo da tecnologia: -

Fonte do custo da tecnologia: -

Evidéncias e resultados esperados

Tecnologia: Exoma completo

Evidéncias sobre a eficacia e seguranca da tecnologia: O sequenciamento completo do
exoma é uma técnica de sequenciamento de DNA de proxima geracdo que analisa
especificamente as regides codificadoras de proteinas do genoma humano, conhecidas como
exons, que representam aproximadamente 1-2% do genoma total. Esta abordagem é
particularmente eficiente porque a maioria das mutagdes causadoras de doencgas conhecidas
esta localizada nessas regides codificadoras [3].

O exame permite que se defina, quando possivel, a etiologia da doencga a partir do diagnéstico
molecular, de modo a possibilitar a antecipacédo das medidas nefroprotetoras [4].

No que diz respeito as nefropatias e a doenca de Alport, o sequenciamento completo do exoma
nao costuma ser o teste genético inicial recomendado por diretrizes internacionais.
Comumente, realizam-se paineis direcionados as variantes genéticas de interesse; no caso da
doenca de Alport, os genes COL4A3, COL4A4 e COL4AS5 [5]. No entanto, o sequenciamento
completo do exoma ganha utilidade em situagdes nas quais o fenétipo da patologia é mais
amplo ou atipico, de modo a permitir a realizacdo de possiveis diagnosticos diferenciais.
Estudo observacional chinés avaliou 42 criancas de 2 meses a 16 anos de idade com
hematuria persistente, sem alteracbes estruturais renais, as quais foram submetidas a
realizacdo do exoma completo. Na coorte, apenas 21,4% dos participantes (9 criancas)
apresentaram diagnostico de variantes genéticas relacionadas com a etiologia da hematuria,
sendo 7 dessas criancas portadoras de genétipos compativeis com doencga de Alport [6].
Outro estudo observacional avaliou 19 participantes, sendo 14 criancas, todos eles com
suspeita clinica de doenca de Alport. Os participantes também realizaram exoma completo,
dessa vez com confirmagao genética do diagnostico na totalidade dos casos [7].

ltem Quantidade Valor Total

Exoma completo 1 R$5.200,00

Atualmente, ndo ha uma base de dados oficial que ofereca valores de referéncia para
procedimentos clinicos e cirurgicos. A tabela acima foi elaborada considerando o orgamento
informado pela parte autora (Evento 1, OUT10, Pagina 1).

O sequenciamento completo do exoma esta disponivel no SUS, conforme o Sistema de
Gerenciamento da Tabela de Procedimentos, Medicamentos e OPM do SUS (SIGTAP). Ele é
custeado através do Fundo de Ac¢des Estratégicas e Compensacdes (FAEC) e faturado pelos
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Centros de Doencas Raras através de Autorizacao de Procedimento Ambulatorial (APAC).
Beneficio/efeito/resultado esperado da tecnologia: Auxilio diagnéstico.

Recomendacoes da CONITEC para a situacao clinica do demandante: N&o avaliada

Conclusao

Tecnologia: Exoma completo
Conclusao Justificada: Nao favoravel

Conclusao: A realizacdo do exoma completo, embora sem evidéncias de alta qualidade,
apresenta boa taxa diagnostica em casos com alta suspeicao para doenca de Alport; ao passo
que se mostra pouco sensivel em casos de onde a duvida diagndstica é maior. No caso em
tela, ndo temos informacdes adicionais sobre a clinica da autora, o que torna a indicagao do
exame imprecisa. Mesmo que haja indicagao clinica para investigacdo genética por meio do
sequenciamento completo do exoma, trata-se de exame sem carater de urgéncia, uma vez que
ndo ha risco iminente a vida, nem necessidade de intervencdo diagndstica imediata para
manejo clinico agudo.

A solicitagdo do exame deve ocorrer no contexto de avaliagdo especializada em Genética
Médica, conforme os fluxos assistenciais do SUS. O sequenciamento do exoma é um
procedimento incorporado ao SUS, com cédigo SIGTAP especifico e financiamento pelo FAEC,
sendo destinado a realizagdo em centros especializados em doencas raras, apds avaliagao
clinica, definicdo de hip6tese diagnéstica, escolha adequada da estratégia genética e oferta de
aconselhamento genético pré e p6s-teste. Assim, a via judicial direta para realizacdo do exame,
sem prévio encaminhamento a Genética Médica do SUS e na auséncia de urgéncia, néo se
mostra adequada do ponto de vista organizacional e assistencial.

Cabe ao gestor do sistema publico de saude garantir o acesso da paciente ao servigco
especializado em Genética Médica e viabilizar a realizacdo do exame, caso este seja
formalmente indicado apds avaliagdo em centro de referéncia. Dessa forma, o parecer é
desfavoravel ao provimento judicial direto do exame, sem prejuizo do direito da paciente ao
encaminhamento e a investigacdo genética especializada no ambito do SUS.

Ha evidéncias cientificas? Sim

Justifica-se a alegacao de urgéncia, conforme definicao de Urgéncia e Emergéncia do
CFM? Nao
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NatJus Responsavel: RS - Rio Grande do Sul
Instituicao Responsavel: TelessaudeRS
Nota técnica elaborada com apoio de tutoria? Nao

Outras Informacdes: Conforme laudo médico, a autora, paciente feminina de 7 anos, €
portadora de sindrome nefritica ndo especificada, tendo realizado biépsia renal que néo
demonstrou quaisquer alteragdes morfoldgicas (Evento 1, LAUDQO9, Péagina 1). Devido a
suspeita de doenca de Alport, foi solicitada pela médica assistente a realizacdo de exoma
completo, procedimento cujo fornecimento pleiteia por via judicial. Além dessas, ndo foram
disponibilizadas outras informacdes a respeito da parte autora, seja a respeito de sintomas,
seja a respeito de tratamentos previamente realizados.

A sindrome nefritica se caracteriza pela presenca de hipertensdo arterial, hematuria, edema,
podendo progredir para perda da funcado renal. Na infancia, a apresentagdo mais comum é a
aguda, representada, na maioria das vezes, pela glomerulonefrite aguda pos-infecciosa. Outras
causas de glomerulonefrite incluem nefropatia por IgA, glomerulopatia membranosa e nefrite
lupica. O diagnéstico diferencial é clinico e, sobretudo, laboratorial - este que envolve exames
de sangue, urina e bidpsia renal [1].

A sindrome de Alport consiste em doenca hereditdria em genes associados a cadeias do
colageno tipo IV (COL4A3, COL4A4 e COL4A5), componente da membrana basal glomerular.
Manifesta-se como nefropatia progressiva, iniciando, na infancia, com hematuria microscopica
persistente. A progressdo da doenga ocorre com proteinuria, reducdo da taxa de filtracao
glomerular e glomeruloesclerose, podendo evoluir para necessidade de terapia renal de
substituicdo. Seu diagnostico se da pela bidpsia renal com avaliagdo por microscopia eletronica
ou por meio de teste genético, melhor para criangcas oligossintomaticas. O tratamento de
primeira linha, por sua vez, consiste no uso de inibidores do sistema renina-angiotensina-
aldosterona como nefroprotetores [2].
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