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RESPOSTA TECNICA

IDENTIFICACAO DA REQUISICAO
SOLICITANTE: MM. Juiz de Direito Dr.Vinicius Gomes de Moraes
PROCESSO N°.: 0145180203864
CAMARA/VARA: 1UJ 1JD
COMARCA: Juiz de Fora
| - DADOS COMPLEMENTARES A REQUISICAO:
REQUERENTE: FJO
IDADE: 39
PEDIDO DA ACAO: painel genético para esclerose lateral amiotréfica
DOENCA(S) INFORMADA(S): Esclerose Lateral Amiotréfica
FINALIDADE / INDICACAO: teste diagnostico
REGISTRO NO CONSELHO PROFISSIONAL: CRMMG 68289
NUMERO DA SOLICITACAO: 2019 . 724
Il - PERGUNTAS DO JUIiZO:

1)Existe alguma evidéncia cientifica de que o exame solicitado apresente resultado

superior aos disponibilizados pelo SUS? Nao

2)Sendo afirmativa a resposta acima o quadro apresentado pelo autor subsidia a
indicacdo? Reposta anterior negativa

3)Agradecemos qualquer informacdo complementar a critério desse nobre érgéo.
lIl = CONSIDERACOES/RESPOSTAS:

A doenca dos neurdnios motores (DNM), também conhecida como

esclerose lateral amiotrofica  (ELA), € uma desordem
neurodegenerativa fatal e incomum do sistema motor em adultos. Tem
incidéncia mundial entre 1,5 e 2,5 por 100.000 pessoas-ano, ocorrendo ao
longo da vida adulta, com o pico de incidéncia entre os 50 e os 75 anos de
idade, sendo mais frequente nos homens na propor¢cao de 3:2. Tem como
0S Unicos fatores de risco estabelecidos sendo idade e histérico familiar.

Embora sua etiologia seja desconhecida, as evidéncias atuais sugerem que
1/5

Resposta Técnica N°: 724/2018 NATJUS-TIMG Processo n>: 0145180203864



Tribunal de Justica do Estado de Minas Gerais
Av. Augusto de Lima, 1549, 3° andar, sala P-358, Férum Lafayette
Belo Horizonte — MG CEP 30190-002

multiplos fatores de interacdo contribuem para a lesdo dos neurdnios
motores (NM) tais como: a alteracdo genética de expansdo repetitiva do
hexanucleotideo patolégico em CO9ORF72; o estresse oxidativo e a
toxicidade glutamatérgica. Historicamente, a ELA foi identificada como uma
sindrome clinica distinguivel de outras doencas do NM, com base na
localizacdo do primeiro sintoma e na extensdo em que as células do corno
anterior ou 0s neurdnios corticomotores estéo inicialmente envolvido.
Acredita-se que, por ocasiao do primeiro sintoma, mais de 80%
dos NM ja tenham sido perdidos. Os sintomas sao diversos e
desafiadores para o paciente e o clinico. O quadro clinico da ELA reflete a
perda de neurbnios do sistema motor do cértex ao corno anterior da
medula. Os sinais fisicos desse disturbio incluem achados de ambos
NM superiores (NMS) e NM inferiores (NMI). A disfuncéo sensitiva é
incompativel com o diagndstico de ELA, a ndo ser que faca parte de um
distirbio subjacente. Os achados fisicos correlacionam-se com as
diferentes topografias da degeneracdo dos nucleos motores: bulbar,
cervical ou lombar, sendo os sinais e sintomas reunidos em dois grupos:
- resultantes diretos da degeneracdo motoneuronal: fraqueza e atrofia,
fasciculagcbes e cdaibras musculares, espasticidade, disartria, disfagia,
dispneia e labilidade emocional;
- resultantes indiretos dos sintomas primarios: distdrbios psicoldgicos,
distarbios de sono, constipacdo, sialorreia, espessamento de secrecdes
mucosas, sintomas de hipoventilacéo cronica e dor.

O diagnostico é clinico com base na presenca de sinais de

comprometimento dos NMI e NMS concomitantes em diferentes

regidbes, sempre associado a progressdo da doenca sem sinais
sensitivos e na auséncia de explicacdo alternativa. Nao ha um unico
teste diagndéstico no momento que possa confirmar ou excluir

totalmente o diagnostico de ELA. Assim os médicos baseiam-se na
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historia clinica e no exame, apoiados por estudos de eletrodiagnéstico,
e achados negativos de estudos de imagem e de laboratoério:

- Biopsia dos musculo envolvidos mostrando sinais de denervagéo;

- Cretininafosfoquinase (CK) sérica pouco elevada, mas ndo aos niveis
dos autos valores encontrados nas DMP;

- Hemograma, Funcao renal, Funcéo hepatica e e tempo de protrombina
dentro da normalidade;

- Ressonancia magnética (RM) de encéfalo e juncao craniocervical com
auséncia de lesao estrutural que expliguem os sintomas;

- ENMG dos 4 membros com denervacao em mais de um segmento,
atividade espontanea do musculo normal em repouso; reducdo do
numero de wunidades motoras sobre controle voluntario e
neuroconducdo motora e sensitiva normais.

O diagnostico da ELA é evidente nos pacientes com longa evolugcdo da
doenca com sinais e sintomas generalizados; e é provavel quando ha sinais
de comprometimento do NMI e NMS em uma regidao ou sinais de
comprometimento do NMS em uma ou mais regides associados a evidéncia
de denervacdo aguda na ENMG em dois ou mais segmentos. Nos estagios
iniciais da doenga, em que pode haver sinais minimos de disfun¢do dos
NMS e NMI, a ELA pode ser confundida com outras condi¢des clinicas,
inclusive outras doencas do neurbnio motor como a esclerose lateral
primaria, atrofia muscular progressiva, atrofia muscular espinhal, atrofia
muscular espinobulbar. N&o existe até o momento intervencéo
terapéutica ou médica que possa curar ou mesmo interromper a
progressdao da ELA. O foco do tratamento da ELA é na terapia
sintomatica, reabilitadora e paliativa, com o objetivo geral de otimizar a
gualidade de vida e inclui abordagem de suporte respiratorio com
treinamento muscular inspiratério, suporte ventilatério e uso de

drogas.
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Painel genético para ELA consite no sequenciamento do painel de genes.
Variantes patogénicas nestes genes estdo associadas a série de fenotipos
de Esclerose Lateral Amiotrofica (ELA) [PHE PS105400]. Segundo a
literatura a analise de sequenciamento completo da regido codificante do
gene SOD1 pode explicar até 20%, do gene FUS até 4%, do gene TARDBP
até 4%, e do gene C90ORF72 até 30% dos casos positivos para esta doenca.
Dessa forma o painel genético por si s6 ndo faz diagnostico da doenca.
Somente em alguns sub-tipos e néao atinge 100% de certeza. O diagnéstico
€ clinico. A realizacdo dos testes moleculares pode confirmar
diagnostico clinico em pacientes que jA manifestam a doenca; vale a
pena lembrar que por ocasido do primeiro sintoma, mais de 80% dos
NM ja tenham sido perdidos e a confirmacdo através do painel
genético ( caso confirme) n&o muda o curso da doenca.

Aproximadamente 90% dos casos de ELA sdo esporadicos, ou se€ja,
ndo se observa recorréncia familiar da doenca, ao passo que os 10%
restantes sao familiais e podem apresentar padrdo de heranca
autossémico dominante ou recessivo. Entre as formas familiais,
destaca-se a ELA do tipo 8, que tem inicio entre a quarta e a quinta
décadas de vida e apresenta, em geral, progressao lenta. Caracterizada
por heranca dominante, é causada por mutacao no gene VAPB (VAMP
— associated protein B and C), localizado no cromossomo 20 (em
200913.32). A realizacao dos testes moleculares pode confirmar
diagndstico clinico em pacientes que ja manifestam a doenca, o
beneficio do exame para individuos assintomaticos, parentes adultos
de afetados, deve ser analisado individualmente em entrevista com um
geneticista. Alguns laboratérios , inclusive o da USP, por norma néo
realizar este exame em criancas assintomaticas. Uma vez que somente
10% de ELA tem recorréncia familiar ndo tem indicacdo para

aconselhamento genético familiar .
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Observamos que apesar de trata-se de doenca neurolégica e exame
altamente especializado o médico solicitante ndo apresenta especialidade
registrada no CRM-MG.

IV — CONCLUSOES:

ad O diagnostico é clinico com base na presenca de sinais de

comprometimento_dos NMI e NMS; ou seja avaliacdo clinica e nao

testes diagndsticos como painel genético

a Painel genético € capaz de identificar alguns subtipos ,da doenca mas
nao confirma diagnéstico em todos casos

i Aproximadamente 90% dos casos de ELA sdo esporadicos, ou
seja, ndo se observa recorréncia familiar da doenca; ndo sendo

adequado o exame para aconselhamento genético
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