Poder Judiciario

Estado do Espirito Santo

PARECER TECNICO NAT/TJES N° 1117/2019

Vitoria, 23 de julho de 2019

Processo de n° [ INEEEEEEG
impetrado por [
I o favor de NN

O presente parecer visa atende solicitacdo de informacoes técnicas da 32 Vara de Familia de
Nova Venécia, requeridas pelo MM. Juiz de Direito Dr. Thiago de Albuquerque Sampaio
Franco, sobre o procedimento: consultas médicas especializadas para paciente com

Sindrome de Beckwith-Wiedemann.

I -RELATORIO

1. De acordo com os fatos relatados na Inicial, o menor assistido pelo MPES ||}
I : 205 de idade, a seguir designado simplesmente como
Assistido, é portador da Sindrome de Beckwith-Wiedemann, e estad necessitando de
consultas nas seguintes especialidades médicas: geneticista, nefrologista pediatrico e
neurologista pediatrico; que estd em tratamento em Vitdria desde novembro de 2017;
que necessitaria de avaliagOes trimestrais; que as ultimas consultas ocorreram em
agosto de 2018, e nao consegue novos agendamentos sob alegacdo de alta demanda;

que a sindrome pode evoluir para crescimento de 6rgaos e até cancer; diante do
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exposto, o MPES foi procurado, de onde foi proposta a presente acao judicial.

. As fls. 13, laudo emitido em 28/3/2018 por Dra. Luana Contadini, médica pediatra do
Hospital Maternidade Sao José, descrevendo que o Assistido tem diagnoéstico de
Sindrome de  Beckwith-Wiedemann, macrocrania, = macroglossia, atraso
neuropsicomotor, hepatomegalia, esplenomegalia, alteracdo renal, dilatacdo de
ventriculo cerebral, com indicacdo para acompanhamento em APAE, fonoaudiologia,

fisioterapia, neurologia pediatrica, nefrologia pediatrica e genética clinica.

. As fls. 14, laudo de uretrocistografia miccional realizada em 25/10/2017, mostrando

refluxo vesicoureteral grau III a direita e residuo pés-miccional moderado.

. As fls. 15, laudo de ultrassonografia abdominal total realizada em 28/12/2018,

mostrando aumento volumétrico do figado e dos rins.

. As fls. 18 e 19, laudo de estudo cintilografico renal estatico (DMSA) e dindmico
(DTPA), mostrando estudo cintigrafico renal estatico dentro dos padroes de
normalidade, e dinamico do rim direito com discreta estase urinaria no sistema
coletor, porém nao configurando padrao obstrutivo, e rim esquerdo com dinamica

excretora normal.

. As fls. 29, Oficio da SEMUS de Nova Venécia em resposta ao MPES, em 06/5/2019,
em sintese (textual): “...informamos que o setor de Regulacdo é responsavel pelo
primeiro agendamento das consultas em Genética e Nefrologia Pediatrica, que o
paciente ||| G :lizou na data de 01/11/2017 e
15/08/2016 respectivamente.....Ap0s o paciente consultar, seu retorno nao é mais feito
via SISREG, isto é, nao ¢ pela regulacdo. Para a consulta em Neurologia Pediatrica, o
paciente foi na data de 17/10/2016, ap0s esta data o responsavel pelo paciente deixou
nova requisi¢ao a qual foi inserida na data de 21/02/2019 no SISREG e aguardando

ser agendado pelo estado.”
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II - ANALISE
DA LEGISLACAO

1. A Portaria N© 399 de 22 de fevereiro de 2006 divulga o Pacto pela Satde 2006
— Consolidacao do SUS e aprova as Diretrizes Operacionais do referido pacto. Em seu
Anexo II, item III — Pacto pela Gestao, item 2 — Regionalizacdo, define que um dos
Objetivos da Regionalizacao é garantir a integralidade na atencdo a satide, ampliando
o conceito de cuidado a satide no processo de reordenamento das acoes de promocao,
prevencado, tratamento e reabilitacdo com garantia de acesso a todos os niveis de

complexidade do sistema.

2. A Resoluciao n° 1451/95 do Conselho Federal de Medicina define urgéncia e
emergencia: Artigo 1° - Os estabelecimentos de Prontos Socorros Piblicos e Privados deverido
ser estruturados para prestar atendimento a situacbes de urgéncia-emergéncia, devendo
garantir todas as manobras de sustentacao da vida e com condicoes de dar continuidade a
assisténcia no local ou em outro nivel de atendimento referenciado. Paragrafo Primeiro -
Define-se por URGENCIA a ocorréncia imprevista de agravo a satide com ou sem risco
potencial de vida, cujo portador necessita de assisténcia médica imediata. Paragrafo Segundo -
Define-se por EMERGENCIA a constatacio médica de condicdes de agravo a satide que
impliquem em risco iminente de vida ou sofrimento intenso, exigindo portanto, tratamento

médico imediato.

PATOLOGIA

1. A Sindrome de Beckwith-Wiedemann (SBW) é um transtorno de crescimento
caracterizado por macrossomia (tamanho corporal grande), macroglossia,
visceromegalia, tumores embrionais (ex., tumor de Wilms, hepatoblastoma,
neuroblastoma, rabdomiossarcoma), onfalocele, hipoglicemia neonatal,

dobras/orificios nos ouvidos, citomegalia adrenocortical e anomalias renais.
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2. A SBW afeta cerca de 1 em cada 12.000 nascidos vivos no mundo. As causas genéticas
da BWS sao complexas e geralmente resultam de regulacao anormal de genes na regiao
do cromossomo 11. Ao menos 50% dos casos resultam do processo de metilacao, o qual
¢ uma reacao quimica que liga pequenas moléculas do grupo metil a certos segmentos
de DNA. Nos genes em que ocorre imprinting, metilacao € uma das formas que o gene
do pai ou da mae é marcado durante a formacdo do 6vulo e esperma. BWS é
geralmente associada com alteracOes nas regides do cromossomo 11 chamadas de
regioes de controle de imprinting -ICRs, que controlam a metilacao de diversos genes
envolvidos no crescimento normal, incluindo CDKN1C, H19, IGF2 e KCNQi1OTi.
Alteracoes na metilacio interrompem a regulacio desses genes, levando a

macrossomia e outras caracteristicas da sindrome

3. Geralmente, o diagnostico é suportado pela presenca de pelo menos 3 achados clinicos
caracteristicos, mas o desenvolvimento do tumor embrionario pode ocorrer com
apresentacOes mais leves. Os testes moleculares positivos podem confirmar o
diagnoéstico, mas um resultado negativo nao exclui SBW. Os diagnosticos
diferenciais incluem as sindromes de Simpson-Golabi-Behmel, Costello, Perlman e

Sotos e mucopolissacaridose tipo VI.

DO PLEITO

1. Consultas com as especialidades médicas:
* Neurologia Pediatrica
* Nefrologia Pediatrica

» Genética Clinica
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III — DISCUSSAO E CONCLUSAO

1. As informacgOes médicas que constam nos autos sao compativeis com o diagnostico de

Sindrome de Beckwith-Wiedemann.

2. O que se espera da avaliacao genética:

Se o quadro clinico do assistido é o suficiente para o diagnostico conclusivo de
Sindrome de Beckwith-Wiedemann; OU

Se o quadro clinico nao é conclusivo de Sindrome de Beckwith-Wiedemann, e
portanto sendo mandatorio realizar testes genéticos/moleculares;

a) Se for mandatério realizar testes, pede-se que sejam especificados
denominacoes e codigos SUS, e locais habilitados para realizacdo dos mesmos;

b) No caso de ser conclusivo o diagnoéstico da Sindrome de Beckwith-Wiedemann,
mesmo sem testes genéticos, se ha algum tratamento especifico, e, se nao ha
tratamento especifico, qual seria a necessidade de o Assistido manter retornos ao

consultorio de Genética.

3. O que se espera da avaliacao em Neurologia Pediatrica:

Determinacao anatomica e funcional das lesdes neurologicas;
Prescricao de medicamentos, se for o caso;

Determinacao da periodicidade de retornos em Neurologia Pediatrica;
Especificacao da intensidade de fonoaudiologia, fisioterapia, etc.;

Entre outras determinacdes.

4. O que se espera da avaliacao em Nefrologia Pediatrica:

» Este NAT considera que o problema atual é mais urologico (refluxo da bexiga para o

ureter) do que nefrologico;

* Nefrologista pediatrico devera definir se o Assistido estd com a funcdo renal
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preservada e se necessita manter retornos em Nefrologia ou se devera ser em Urologia
Pediatrica;

Outras determinacoes.

Em conclusao, este NAT considera que as consultas eletivas aqui pleiteadas devem ser
agendadas, e que em cada consulta seja emitido um relatério especifico contendo as
informacoes que os médicos julgarem pertinentes e necessarias, assim como as

respostas aos quesitos formulados logo acima, em 2, 3 € 4.



