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NOTA TECNICA
IDENTIFICACAO DA REQUISICAO

SOLICITANTE: MM. Juiza de Direito Dra. Simone Torres Pedroso
PROCESSO N°.: 5022218472022813002

CAMARA/VARA: Vara da Infancia e Juventude e Execucdes Penais
COMARCA: Betim

| - DADOS COMPLEMENTARES A REQUISICAO:

REQUERENTE: H. A. S.

IDADE: 5 anos

PEDIDO DA ACAO: Medicamento

DOENGCA(S) INFORMADA(S):

FINALIDADE / INDICACAO: Como opcdo terapéutica substituta a
alternativa terapéutica disponivel na rede publica - SUS

REGISTRO NO CONSELHO PROFISSIONAL: CRESS 6/5.869; COREN
432.655, CRMMG 29.863, 75.018

NUMERO DA SOLICITAGAO: 2022.0003040

Il - PERGUNTAS DO JUizO:

Informagdes técnicas acerca dos procedimentos disponibilizados para o
caso como o dos presentes autos,

Il - CONSIDERACOES/RESPOSTAS:

Conforme diversas documentacbes apresentadas no processo,
datadas desde 2018 até 2022, com especial destaque para as datas de
15/01/2018, 20/08/2019, 28/12/2020, 29/01/2021, 21/01/2022, trata-se de
crianga HASV, 5 anos, apresentando diagnéstico confirmado de
sindrome de Joubert, com nistagmo e fixagcao fugaz e visao subnormal.
Solicitado por oftalmologista em 2018, estimulagdao visual precoce,
exames e acompanhamento especializado. Durante a espera pela
consulta com o neuroftalmologista o Centro de Saude Angola realizou varias
visitas ao domicilio da criangca para avaliagao, entretanto nido encontrou a
mesma em casa, pois a crianga estuda em horario integral. Realizou
consulta presencial em 01/10/2019 no Centro de Saude. Posterior teve
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consulta com prestador contratualizado neuroftalmologista em
29/01/2021, sendo solicitado novos exames e reavaliagdo em 6 meses,
conforme relato da mae a Promotoria e da Diretoria de Regulagao, Controle
e Avaliagdo da Secretaria Municipal de Saude de Betim. Crianga
aguardando consulta de retorno com neuroftalmologista desde julho
de 2021, mantendo atendimento de estimulagao visual pela ONG
APADEVE, com solicitagao de veiculo especial para transporte da
mesma. Tem pedido de transporte especial e estimulagao visual. Vale
ressaltar que nao ha acrescentado pedido de estimulagao visual feito
pelo especialista neuroftalmologista.

A sindrome de Joubert (SJ) € uma condigao genética heterogénea
autossomica recessiva, sendo rara do grupo das ciliopatias. Mais de 20
genes foram identificados relacionados com este fendtipo. As
caracteristicas clinicas sao variadas e envolvem macrocrania, testa
proeminente, sobrancelhas arqueadas, pregas epicantais, ptose, coloboma
ocular bilateral, estrabismo, narinas antevertidas, orelhas com implantagao
baixa e inclinada, eversao do labio inferior em forma de trapézio e protruséo
com movimentos ritmicos da lingua, apneia do sono, retinite pigmentar,
polidactilia, escoliose, fibrose hepatica, rins displasicos e multicisticos.
Dentre estas, as principais sao hipotonia, atraso neuropsicomotor,
ataxia, apraxia oculomotora, nistagmo e anormalidades respiratérias
neonatais. Do ponto de vista ocular a apraxia oculomotora é a mais
frequente (80% dos pacientes), seguida de estrabismo (74%) e nistagmo
(72%). Uma minoria de pacientes também apresenta ptose (43%),
coloboma coriorretiniano (30%) e atrofia do nervo optico (22%).
Praticamente todas as criangas com a SJ apresentam atraso na
aquisicao das etapas de desenvolvimento associada a deficiéncia
intelectual de gravidade variavel. A linguagem expressiva geralmente é
pior do que a receptiva decorrente da apraxia oromotora. Ha descricao de
alteracdes do comportamento com tracos de espectro do autista e epilepsia.

O diagnodstico SJ se faz a partir da suspeicao clinica diante da
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presenca de hipotonia, ataxia, atraso psicomotor e anormalidades
respiratérias neonatais. Para a confirmacao é imprescindivel a
realizacdao de exame por imagem e avaliagdo genética. Os achados
radiolégicos mais caracteristicos sao alongamento e estreitamento da
juncdo pontomesencefalica, aprofundamento da fossa interpeduncular,
espessamento e horizontalizacdo dos pedunculos cerebelosos superiores,
hipoplasia do vérmis e fusdo incompleta da regido mediana do vérmis que
surge com uma fenda sagital superior. As trés primeiras alteragcdes sao as
componentes do ‘sinal do dente molar’, uma imagem radiolégica
considerada por alguns autores como patognomodnica de SJ. O exame
neuro-oftalmolégico pode mostrar apraxia oculomotora. Este conjunto
de achados, associado a historia familial e caracteristicas fenotipicas
peculiares reforgam o diagnostico genético clinico da SJ.

Como ha diferentes subtipos fenotipicos que afetam diferentes
o6rgaos, o prognostico e a mortalidade na SJ sdo amplamente
dependentes da gravidade dos 6rgaos afetados e extensao e gravidade
das alteragcoes respiratérias e sistémicas. Foi relatado que pacientes
com SJ com distrofia retiniana sdo mais propensos a ter doenca renal
multicistica e, portanto, maior taxa de mortalidade do que pacientes com SJ
sem distrofia retiniana. Criancas com SJ sao mais propensas a apresentar
atraso no desenvolvimento visual e um periodo ambliope mais longo. A
historia natural pode ser dividida em 3 desfechos diferentes: (1) criancas
que morrem antes dos 30 meses; (2) criangcas que sobrevivem, com
severo comprometimento quanto ao desenvolvimento global; e (3)
criangas que apresentam problema moderado de desenvolvimento.

Nao ha cura para SJ. O tratamento é sintomatico e deve ser
multidisciplinar visando reduzir os sintomas e melhorar a qualidade de
vida. Sendo uma doen¢a com grande variagao clinica o tratamento é
individualizado, dependendo das formas da doencga afeta o individuo. A
genotipagem pode auxiliar no diagndstico da doenga e no monitoramento da

trajetéria da doenga. Por exemplo, como o SJ causado por mutagées no
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CEP290, AHI1 e INPPSE comumente se manifesta com degeneragdo da
retina, os pacientes afetados devem ter monitoramento regular da saude da
retina. A caracterizagao mais precisa dos aspectos da linguagem e do
comportamento é essencial para estabelecer prioridades terapéuticas
direcionadas as necessidades destes individuos. Pode ser necessario o
intercursos de especialistas como nefro, neuro, oftalmologistas para
monitorar alteragdes especificas dos rins, cérebro e olhos resceptivamente
e oferecer tratamentos, se disponiveis. Os programas educacionais,
fisioterapia e terapia ocupacional da fala podem melhorar a hipotonia e
reduzir o atraso na aquisi¢cao das capacidades motoras. O seguimento
dos doentes com as formas mais graves deve ser realizado num centro
de referéncia especializado. Os atrasos no desenvolvimento podem ser
tratados com estimulacao infantil, terapia ocupacional, fisioterapia e terapia
de fala. O manejo oftalmoldégico inclui lentes corretivas para os erros
de refragcdo e reabilitagido neuro-oftalmolégica para os disturbios
oculomotores. Recomenda-se o monitoramento oftalmolégico regular
durante todo o periodo ambliogénico, que pode durar mais em pacientes
com SJ. A reabilitagcao neuro-oftalmica por estimulagao visual, € um
conjunto de técnica que estimulam a capacidade perceptiva visual com
estimulos visuais e comportamentais adequados para cada idade.
Aborda a capacidade do bebé ou da crianga e auxilia na adaptacao do
ambiente para proporcionar o melhor aprendizado e desenvolvimento
global mesmo com a baixa visdo. A estratégia de tratamento depende
do que cada crianga necessita, comegando desde os conceitos basicos
como contato visual, movimentagcdo espontanea dos bracos, distingdo de
objetos, figura fundo, onde a terapeuta favorece o ambiente com alto
contraste, iluminagao (alta ou baixa), sem ruido para ter atengao da crianca
naquele momento. Tem como objetivo a utilizagao adequada da visao
auxiliando na adaptacao do ambiente para proporcionar o melhor

aprendizado, a melhora do desenvolvimento global e da qualidade de
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vida. A cirurgia é indicada para estrabismo e ptose sintomaticos

dependendo da gravidade e potencial ambliogénico.

No Sistema Unico de Saude (SUS) desde 2008 ha previsido de
servicos de Habilitacao/Reabilitagcao Visual com estratégias de agoes
para habilitacao e reabilitagcao visual devem ser estabelecidas, nos
Servicos de Reabilitacdo Visual, a partir das necessidades particulares de
cada individuo, de acordo com o impacto da deficiéncia visual sobre sua
funcionalidade, pela atuacdo de equipe multiprofissional. O oftalmologista
na area da baixa visao deve desenvolver trabalho conjunto com equipe de
profissionais da area de reabilitacdo e/ou educacédo, como, fisioterapeuta,
terapeuta ocupacional, assistente social, psicologo, pedagogo, técnico de
orientagcao e mobilidade com o objetivo de reabilitar/habilitar a pessoa com
deficiéncia visual com vistas a sua inclusao social. Esta politica esta ativa

inclusive o Ministério da Saude em parceira coma a Universidade Federal do
Maranhdo, por meio da Diretoria de Tecnologias na Educagdo (DTED/UFMA),
Universidade Aberta do SUS (UNA-SUS/UFMA) e Grupo SAITE (CNPg/UFMA),

esta realizando um programa de capacitagao, gratuito, a distdncia para Atencao
a Saude na Reabilitagdo visual para profissionais de saude e demais

interessados no tema, com inicio imediato.

Assim nao ha demanda solicitacao de procedimento diverso, nao
contemplado pelo SUS, que requeira avaliagao de imprescindibilidade,
substituicdo ou nao pelo NATJUS, mas necessidade melhor
articulagao de fluxos, competéncia esta, como ja dito, do gestor local.
Vale lembra que também o SUS conta com servigo de transporte
mencionado pelo préprio gestor do caso capaz de garantir o
deslocamento da crianga. Conclusdo: o caso em tela trata de crianga de 5
anos, com SJ apresentando nistagmo e fixacao fugaz e visao
subnormal. Tem solicitagcdao de 2018, pra estimulagao visual precoce,
exames e acompanhamento especializado. Em 29/01/2021 consultou

com prestador contratualizado neuroftalmologista, sendo solicitado
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novos exames e reavaliagido em 6 meses. Aguardando consulta de
retorno com neuroftalmologista desde julho de 2021, mantendo
atendimento de estimulagao visual pela ONG APADEVE. Tem pedido
de transporte especial e estimulagao visual. Vale ressaltar que nao ha
pedido de estimulacao visual feito pelo especialista

neuroftalmologista.

A SJ é uma condigcdao genética heterogénea autossémica
recessiva, sendo rara do grupo das ciliopatias. Mais de 20 genes foram
identificados relacionados com este fendtipo. As caracteristicas clinicas
sao variadas, com destaque para hipotonia, atraso neuropsicomotor,
ataxia, apraxia oculomotora, nistagmo e anormalidades respiratérias
neonatais. Do ponto de vista ocular a apraxia oculomotora é a mais
frequente (80% dos pacientes), seguida de estrabismo (74%) e nistagmo
(72%). Uma minoria de pacientes também apresenta ptose (43%),
coloboma coriorretiniano (30%) e atrofia do nervo optico (22%).
Praticamente todas as criangas com a SJ apresentam atraso na
aquisicao das etapas de desenvolvimento associada a deficiéncia
intelectual de gravidade variavel. O diagndstico SJ se faz a partir da
suspeicao clinica diante da presenca de hipotonia, ataxia, atraso
psicomotor e anormalidades respiratérias neonatais. Para a
confirmacao é imprescindivel a realizagdao de exame por imagem (sinal
do dente molar) e avaliagao genética.

Como ha diferentes subtipos fenotipicos que afetam diferentes
orgaos, o prognostico e a mortalidade na SJ sdo amplamente
dependentes da gravidade dos 6rgaos afetados e extensao e gravidade
das alteragdes respiratorias e sistémicas. A historia natural pode ser
dividida em 3 desfechos diferentes: (1) criangas que morrem antes dos
30 meses; (2) criangas que sobrevivem, com severo comprometimento
quanto ao desenvolvimento global; e (3) criangas que apresentam

problema moderado de desenvolvimento.
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Nao ha cura para SJ. O tratamento é sintomatico e deve ser
multidisciplinar visando reduzir os sintomas e melhorar a qualidade de
vida. Sendo uma doeng¢a com grande variagao clinica o tratamento é
individualizado, dependendo das formas da doenga afeta o individuo.
Pode ser necessario o intercursos de especialistas como nefro, neuro,
oftalmologistas para monitorar alteragbes especificas dos rins, cérebro e
olhos resceptivamente e oferecer tratamentos, se disponiveis. Os
programas educacionais, fisioterapia e terapia ocupacional da fala
podem melhorar a hipotonia e reduzir o atraso na aquisicao das
capacidades motoras. O seguimento dos doentes com as formas mais
graves deve ser realizado num centro de referéncia especializado. Os
atrasos no desenvolvimento podem ser tratados com estimulacao infantil,
terapia ocupacional, fisioterapia e terapia de fala. O manejo oftalmolégico
inclui lentes corretivas para erros de refragao e reabilitagao neuro-
oftalmolégica para disturbios oculomotores. Recomenda-se o
monitoramento oftalmolégico regular durante todo o periodo
ambliogénico, que pode durar mais no SJ. A estimulagao visual, € um
conjunto de técnica que estimulam a capacidade perceptiva visual com
estimulos visuais e comportamentais adequados para cada idade.
Aborda a capacidade do bebé ou da crianga e auxilia na adaptagao do
ambiente para proporcionar o melhor aprendizado e desenvolvimento
global mesmo com a baixa visao. A estratégia de tratamento depende
do que cada crianga necessita, comecando desde os conceitos basicos
como contato visual, movimentagcdo espontanea dos bracos, distingao de
objetos, figura fundo, onde a terapeuta favorece o ambiente com alto
contraste, iluminacéo (alta ou baixa), sem barulho sonoro para ter atencao
da crianga naquele momento. Objetiva a utilizagao adequada da visao
auxiliando na adaptacao do ambiente para proporcionar o melhor

aprendizado, desenvolvimento global e qualidade de vida.

No Sistema Unico de Saude (SUS) desde 2008 ha previsido de

servigos de Habilitagao/Reabilitagao Visual com estratégias de acoes
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para habilitacao e reabilitagao visual devem ser estabelecidas, nos
Servicos de Reabilitacdo Visual, a partir das necessidades particulares de
cada individuo, de acordo com o impacto da deficiéncia visual sobre sua
funcionalidade, pela atuagdo de equipe multiprofissional. O oftalmologista
na area da baixa visdo deve desenvolver trabalho conjunto com equipe de
profissionais da area de reabilitagdo e/ou educacédo, como, fisioterapeuta,
terapeuta ocupacional, assistente social, psicologo, pedagogo, técnico de
orientacdo e mobilidade com o objetivo de reabilitar/habilitar a pessoa com
deficiéncia visual com vistas a sua inclusdo social. Assim ndo ha demanda
solicitacao de procedimento diverso, nao contemplado pelo SUS, que
requeira avaliagao de imprescindibilidade, substituicao ou nao pelo
NATJUS, mas necessidade melhor articulagao de fluxos, competéncia
esta, como ja dito, do gestor local. Vale lembra que também o SUS
conta com servigco de transporte mencionado pelo préprio gestor do

caso capaz de garantir o deslocamento da crianga.
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