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MINISTERIO DA SAUDE
GABINETE DO MINISTRO

PORTARIA N° 199, DE 30 DE JANEIRO DE 2014

Institui a Politica Nacional de Atengéo Integral as Pessoas com Doencas Raras, aprova as Diretrizes para Atengéo Integral as Pessoas com Doencgas Raras no
ambito do Sistema Unico de Saude (SUS) e institui incentivos financeiros de custeio.

O MINISTRO DE ESTADO DA SAUDE, no uso da atribuicdo que lhe confere o inciso Il do paragrafo tnico do art. 87 da Constituigao, e

Considerando a Lei n° 8.080, de 19 de setembro de 1990, que dispde sobre as condi¢cdes para a promogao, protegéo e recuperagdo da saude, a organizagéo € o
funcionamento dos servigos correspondentes e da outras providéncias;

Considerando a Lei n° 8.142, de 28 de dezembro de 1990, que dispde sobre a participacdo da comunidade na gestdo do Sistema Unico de Saude (SUS) e sobre
as transferéncias intergovernamentais de recursos financeiros na area da saude;

Considerando o Decreto n°® 7.508, de 28 de junho de 2011, que regulamenta a Lei n° 8.080, de 1990, para dispor sobre a organizagdo do SUS, o planejamento da
saude, a assisténcia a saude e a articulagao interfederativa, e da outras providéncias;

Considerando o Decreto n°® 7.646, de 21 de dezembro de 2011, que dispde sobre a Comissao Nacional de Incorporagéo de Tecnologias no SUS e sobre o
processo administrativo para incorporacao, exclusao e alteracédo de tecnologias em saude pelo SUS;

Considerando a Portaria n® 1.559/GM/MS, de 1° de agosto de 2008, que institui a Politica Nacional de Regulagdo do SUS;

Considerando a Portaria n® 81/GM/MS, de 20 de janeiro de 2009, que institui, no ambito do SUS, a Politica Nacional de Atengao Integral em Genética Clinica;
Considerando a Portaria n® 4.279/GM/MS, de 30 de dezembro de 2010, que estabelece diretrizes para a organizagao da Rede de Atengado a Saude no dmbito do
SUS;

Considerando a Portaria n® 1.459/GM/MS, de 24 de junho de 2011, que institui, no &mbito do SUS, a Rede Cegonha;

Considerando a Portaria n® 1.600/GM/MS, de 7 de julho de 2011, que reformula a Politica Nacional de Atengao as Urgéncias e institui a Rede de Atengao as
Urgéncias no SUS;

Considerando a Portaria n® 2.488/GM/MS, de 21 de outubro de 2011, que aprova a Politica Nacional de Atengdo Basica (PNAB), estabelecendo a revisao de
diretrizes e normas para a organizagao da Atengao Basica, para a Estratégia Salde da Familia (ESF) e o Programa de Agentes Comunitarios de Saude (PACS);
Considerando a Portaria n® 3.088/GM/MS, de 23 de dezembro de 2011, que institui a Rede de Atengao Psicossocial para pessoas com sofrimento ou transtorno
mental e com necessidades decorrentes do uso de crack, alcool e outras drogas, no ambito do SUS;

Considerando a Portaria n® 533/GM/MS, de 28 de margo de 2012, que estabelece o elenco de medicamentos e insumos da Relagdo Nacional de Medicamentos
Essenciais (RENAME) no &mbito do SUS;

Considerando a Portaria n® 793/GM/MS, de 24 de abril de 2012, que institui a Rede de Cuidados a Pessoa com Deficiéncia no dmbito do SUS;

Considerando a Portaria n® 841/GM/MS, de 2 de maio de 2012, que publica a Relagao Nacional de A¢des e Servicos de Saude (RENASES) no ambito do SUS;
Considerando a Portaria n° 252/GM/MS, de 19 de fevereiro de 2013, que institui a Rede de Atencgéo a Saude das Pessoas com Doengas Crénicas no ambito do
SUS;

Considerando a Portaria n® 963/GM/MS, de 27 de maio de 2013, que redefine a Atengdo Domiciliar no &mbito do SUS;
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Considerando a Portaria n® 1.554/GM/MS, de 30 de julho de 2013, que dispde sobre as regras de financiamento e execugdo do Componente Especializado da
Assisténcia Farmacéutica no ambito do SUS;

Considerando a Portaria n® 2.135/GM/MS, de 25 de setembro de 2013, que estabelece diretrizes para o processo de planejamento no dmbito do SUS;
Considerando as sugestdes dadas a Consulta Publica n° 07, de 10 de abril de 2013, por meio da qual foram discutidos os documentos "Normas para Habilitagéo
de Servigos de Atencdo Especializada e Servicos de Referéncia em Doengas Raras no Sistema Unico de Saude" e "Diretrizes para Atencéo Integral as Pessoas
com Doengas Raras no ambito do Sistema Unico de Saude (SUS)";

Considerando a Deliberagdo da Comissao Nacional de Incorporagéao de Tecnologias n° 78/ CONITEC, de 2013;

Considerando a Politica Nacional de Humanizagéo (PNH);

Considerando a necessidade do atendimento integral e multidisciplinar para o cuidado das pessoas com doengas raras;

Considerando a necessidade de estabelecer normas para a habilitagdo de Servigos de Atengéo Especializada e Servigos de Referéncia em Doengas Raras no
Sistema Unico de Saude;

Considerando a necessidade de estabelecer o escopo de atuagao dos Servigos de Atencao Especializada e Servigos de Referéncia em Doengas Raras no
Sistema Unico de Saude, bem como as qualidades técnicas necessarias ao bom desempenho de suas funcdes no contexto da rede assistencial; e
Considerando a necessidade de auxiliar os gestores na regulagédo do acesso, controle e avaliagdo da assisténcia as pessoas com doencgas raras no dmbito do
Sistema Unico de Saude (SUS), resolve:

CAPITULO |

DAS DISPOSICOES GERAIS

Art. 1° Esta Portaria institui a Politica Nacional de Atencao Integral as Pessoas com Doengas Raras, aprova as Diretrizes para Atencao Integral as Pessoas com
Doencas Raras no ambito do Sistema Unico de Saude (SUS) e institui incentivos financeiros de custeio.

Art. 2° A Politica Nacional de Atengao Integral as Pessoas com Doengas Raras tem abrangéncia transversal as redes tematicas prioritarias do SUS, em especial a
Rede de Atencao as Pessoas com Doencgas Cronicas, Rede de Atengéo a Pessoa com Deficiéncia, Rede de Urgéncia e Emergéncia, Rede de Atencéo
Psicossocial e Rede Cegonha.

Art. 3° Para efeito desta Portaria, considera-se doencga rara aquela que afeta até 65 pessoas em cada 100.000 individuos, ou seja, 1,3 pessoas para cada 2.000
individuos.

CAPITULO II

DOS OBJETIVOS

Art. 4° A Politica Nacional de Atencao Integral as Pessoas com Doengas Raras tem como objetivo reduzir a mortalidade, contribuir para a redugéo da
morbimortalidade e das manifestagdes secundarias e a melhoria da qualidade de vida das pessoas, por meio de agdes de promogao, prevengao, detecgao
precoce, tratamento oportuno redugao de incapacidade e cuidados paliativos.

Art. 5° Sao objetivos especificos da Politica Nacional de Atencao Integral as Pessoas com Doengas Raras:

| - garantir a universalidade, a integralidade e a equidade das agdes e servigcos de saude em relacdo as pessoas com doengas raras, com consequente redugao
da morbidade e mortalidade;

Il - estabelecer as diretrizes de cuidado as pessoas com doengas raras em todos os niveis de atengéo do SUS;

Il - proporcionar a atengao integral a saude das pessoas com doenga rara na Rede de Atencao a Saude (RAS);

IV - ampliar o acesso universal e regulado das pessoas com doengas raras na RAS;

V - garantir as pessoas com doengas raras, em tempo oportuno, acesso aos meios diagndsticos e terapéuticos disponiveis conforme suas necessidades; e
VI - qualificar a atengao as pessoas com doengas raras.

CAPITULO Il

DOS PRINCIPIOS E DAS DIRETRIZES

Art. 6° A Politica Nacional de Atencao Integral as Pessoas com Doengas Raras é constituida a partir dos seguintes principios:

| - atengdo humanizada e centrada nas necessidades das pessoas;

Il - reconhecimento da doenga rara e da necessidade de oferta de cuidado integral, considerando-se as diretrizes da RAS no ambito do SUS;
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Il - promogéo do respeito as diferencas e aceitagdo de pessoas com doencas raras, com enfrentamento de estigmas e preconceitos;

IV - garantia de acesso e de qualidade dos servigos, ofertando cuidado integral e atengdo multiprofissional;

V - articulagéo intersetorial e garantia de ampla participacéo e controle social;

VI - incorporagéo e uso de tecnologias voltadas para a promogéao, prevengao e cuidado integral na RAS, incluindo tratamento medicamentoso e férmulas
nutricionais quando indicados no ambito do SUS, que devem ser resultados das recomendagdes formuladas por érgdos governamentais a partir do processo de
avaliagao e aprovagéao pela Comissédo Nacional de Incorporagéao de Tecnologias no SUS (CONITEC) e Protocolos Clinicos e Diretrizes Terapéuticas (PCDT); e
VII - promogao da acessibilidade das pessoas com doengas raras a edificagdes, mobiliario, espagos e equipamentos urbanos.

Art. 7° Sao diretrizes da Politica Nacional de Atengéao Integra as Pessoas com Doengas Raras:

| - educacgdo permanente de profissionais de saude, por meio de atividades que visem a aquisicao e ao aprimoramento de conhecimentos, habilidades e atitudes
para a atengéo a pessoa com doenga rara;

Il - promocéao de agdes intersetoriais, buscando-se parcerias que propiciem o desenvolvimento das agdes de promocao da saude;

lIl - organizagdo das agdes e servigos de acordo com a RAS para o cuidado da pessoa com doenga rara;

IV - oferta de cuidado com ag¢des que visem a habilitagao/reabilitacdo das pessoas com doengas raras, aléem de medidas assistivas para os casos que as exijam;
V - diversificacdo das estratégias de cuidado as pessoas com doengas raras; e

VI - desenvolvimento de atividades no territério que favoregam a inclusédo social com vistas a promogao de autonomia e ao exercicio da cidadania.

CAPITULO IV

DAS RESPONSABILIDADES

Art. 8° Sao responsabilidades comuns do Ministério da Saude e das Secretarias de Saude dos Estados, do Distrito Federal e dos Municipios em seu ambito de
atuacgao:

| - garantir que todos os servigos de saude que prestam atendimento as pessoas com doengas raras possuam infraestrutura adequada, recursos humanos
capacitados e qualificados, recursos materiais, equipamentos e insumos suficientes, de maneira a garantir o cuidado necessario;

Il - garantir o financiamento tripartite para o cuidado integral das pessoas com doengas raras, de acordo com suas responsabilidades e pactuagdes;

Il - garantir a formacao e a qualificagado dos profissionais e dos trabalhadores de saide de acordo com as diretrizes da Politica de Educagao Permanente em
Saude (PNEPS);

IV - definir critérios técnicos para o funcionamento dos servigos que atuam no escopo das doengas raras nos diversos niveis de atengdo, bem como os
mecanismos para seu monitoramento e avaliagao;

V - garantir o compartilhamento das informac¢des na RAS e entre as esferas de gestao;

VI - adotar mecanismos de monitoramento, avaliagao e auditoria, com vistas a melhoria da qualidade das ag¢des e dos servigos ofertados, considerando as
especificidades dos servigos de saude e suas responsabilidades;

VII - promover o intercAmbio de experiéncias e estimular o desenvolvimento de estudos e de pesquisas que busquem o aperfeicoamento, a inovagao de
tecnologias e a disseminagao de conhecimentos voltados a promogao da salde, a prevengao, ao cuidado e a reabilitagdo/habilitagdo das pessoas com doengas
raras;

VIII - estimular a participagao popular e o controle social visando a contribuicdo na elaboragao de estratégias e no controle da execugao da Politica Nacional de
Atencao Integral as Pessoas com Doengas Raras;

IX - contribuir para o desenvolvimento de processos e métodos de coleta, analise e produgao de informacgdes, aperfeicoando permanentemente a confiabilidade
dos dados e a capilarizagdo das informagdes, na perspectiva de usa-las para alinhar estratégias de aprimoramento da gestao, disseminagao das informagdes e
planejamento em saude; e

X - monitorar e avaliar o desempenho e qualidade das agdes e servigos de prevengao e de controle das doencgas raras no pais no ambito do SUS, bem como
auditar, quando pertinente.

Art. 9°. Compete ao Ministério da Saude:

| - prestar apoio institucional as Secretarias de Saude dos Estados, do Distrito Federal e dos Municipios no processo de qualificagdo e de consolidagao da atengao
ao paciente com doenga rara;
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Il - analisar, consolidar e divulgar as informagées provindas dos sistemas de informacao federais vigentes que tenham relagdo com doengas raras, que devem ser
enviadas pelas Secretarias de Saude dos Estados, do Distrito Federal e dos Municipios, e utiliza-las para planejamento e programacgao de agbes e de servigos de
saude e para tomada de decisao;

Il - definir diretrizes gerais para a organizagdo do cuidado as doengas raras na populagao brasileira;

IV - estabelecer, através de PCDT, recomendagdes de cuidado para tratamento de doengas raras, levando em consideragao a incorporagao de tecnologias pela
CONITEC, de maneira a qualificar o cuidado das pessoas com doengas raras;

V - efetuar a homologagéo da habilitagdo dos estabelecimentos de saude que realizam a atengao a saude das pessoas com doengas raras, de acordo com
critérios técnicos estabelecidos previamente de forma tripartite; e

VI - disponibilizar sistema de informag&o para registro das agdes prestadas no cuidado as pessoas com doengas raras em todos os servigos de saude, seja na
atengao basica ou especializada, ambulatorial ou hospitalar.

Art. 10. As Secretarias de Saude dos Estados e do Distrito Federal compete:

| - pactuar regionalmente, por intermédio do Colegiado Intergestores Regional (CIR) e da Comissé&o Intergestores Bipartite (CIB) todas as acdes e os servigos
necessarios para a atengao integral as pessoas com doengas raras;

Il - definir estratégias de articulagdo com as Secretarias Municipais de Saude com vistas a inclusdo da atencao e do cuidado integral as pessoas com doencgas
raras nos planos municipais, estadual e planejamento regional integrado;

Il - apoiar tecnicamente os Municipios para organizagéo e implantagao do cuidado para as pessoas com doengas raras;

IV - realizar a regulacdo visando a garantia do atendimento local, regional, estadual ou nacional as pessoas com doengas raras, de acordo com as necessidades
de saude;

V - analisar os dados estaduais relacionados as doencas raras produzidos pelos sistemas de informacao vigentes e utiliza-los de forma a aperfeicoar o
planejamento das agdes e a qualificar a atengdo prestada as pessoas com doengas raras;

VI - definir os estabelecimentos de saude de natureza publica, sob sua gestéo, que ofertam agdes de promogao e prevengao e que prestam o cuidado as pessoas
com doengas raras, em conformidade com a legislagéo vigente;

VII - apoiar os Municipios na educagao permanente dos profissionais de saude a fim de promover a qualificagcao profissional, desenvolvendo competéncias e
habilidades relacionadas as agdes de prevengao, controle e no cuidado as pessoas com doengas raras;

VIII - efetuar e manter atualizado o cadastramento dos servigos de saude sob sua gestédo no sistema de informagéao federal vigente para esse fim e que realizam a
atengao a saude das pessoas com doengas raras, de acordo com critérios técnicos estabelecidos em Portarias especificas do Ministério da Saude; e

IX - planejar e programar as agdes e 0s servigos necessarios para atender a populagéo de acordo com a contratualizagédo dos servigos, quando for de gestao
estadual.

Art. 11. Compete as Secretarias Municipais de Saude:

| - pactuar regionalmente, por intermédio do Colegiado Intergestores Regional (CIR) e da Comisséo Intergestores Bipartite (CIB) todas as a¢ées e os servigos
necessarios para a atengao integral das pessoas com doengas raras;

Il - planejar e programar as agdes e 0s servigos de doengas raras, assim como o cuidado das pessoas com doencas raras, considerando-se sua base territorial e
as necessidades de saude locais;

lll - organizar as agdes e servigos de atengao para doengas raras, assim como o cuidado das pessoas com doengas raras, considerando-se 0s servigos
disponiveis no Municipio;

IV - planejar e programar as ag¢des e 0s servigos necessarios para atender a populagao e operacionalizar a contratualizagdo dos servigos, quando nao existir
capacidade proépria;

V - planejar e programar as agdes e 0s servigos necessarios para atender a populagéo de acordo com a contratualizagdo dos servigos, quando de gestéao
municipal;

VI - realizar regulagdo visando a garantia do atendimento local, regional, estadual ou nacional as pessoas com doengas raras, de acordo com as necessidades de
salde;

VII - realizar a regulagdo entre os componentes da rede de atengéo a saude, com definicao de fluxos de atendimento a salde para fins de controle do acesso e da
garantia de equidade, promovendo a otimizagao de recursos segundo a complexidade e a densidade tecnoldgica necessarias a atengédo a pessoa com doengas
raras, com sustentabilidade do sistema publico de saude;
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VIII - realizar a articulagao interfederativa para pactuagcéo de a¢des e de servigcos em ambito regional ou inter-regional para garantia da equidade e da
integralidade do cuidado;

IX - implantar o acolhimento e a humanizacao da atencéo de acordo com a Politica Nacional de Humanizagao (PNH);

X - analisar os dados municipais relativos as agdes de prevencéo e as agdes de servigos prestados as pessoas com doengas raras, produzidos pelos sistemas de
informagao vigentes e utiliza-los de forma a aperfeigoar o planejamento das agdes locais e a qualificar a atengdo das pessoas com doengas raras;

XI - definir os estabelecimentos de saude de natureza publica, sob sua gestédo, que ofertam a¢des de promogao e prevencao e que prestam o cuidado as pessoas
com doengas raras, em conformidade com a legislagéo vigente;

XII - efetuar e manter atualizado os dados dos profissionais e de servigos de saude que estdo sob gestdo municipal, publicos e privados, que prestam servigo ao
SUS no Sistema do Cadastro Nacional de Estabelecimentos de Saude (SCNES); e

XIII - programar agdes de qualificagdo para profissionais e trabalhadores de saude para o desenvolvimento de competéncias e de habilidades relacionadas as
acdes de prevencao e de controle das doengas raras.

CAPITULO V

DA ORGANIZACAO DA ATENCAO

Art. 12 A organizagéo do cuidado das pessoas com doengas raras sera estruturada nos seguintes eixos:
| - Eixo I: composto pelas doengas raras de origem genética e organizado nos seguintes grupos:

a) anomalias cogénitas ou de manifestagao tardia;

b) deficiéncia intelectual; e

c) erros inatos de metabolismo;

Il - Eixo Il: composto por doengas raras de origem n&o genética e organizado nos seguintes grupos:
a) infecciosas;

b) inflamatérias; e

c) autoimunes.

CAPITULO VI

DA ESTRUTURA DA LINHA DE CUIDADO DA ATENGCAO AS PESSOAS COM DOENGCAS RARAS

Art. 13. A linha de cuidado da atengao aos usuarios com demanda para a realizagao das agdes na Politica Nacional de Atengao Integral as Pessoas com Doengas
Raras é estruturada pela Atencéo Basica e Atengao Especializada, em conformidade com a RAS e seguindo as Diretrizes para Atencéo Integral as Pessoas com
Doengas Raras no SUS.

§ 1° A Atengéo Basica, que é responsavel pela coordenagao do cuidado e por realizar a atengédo continua da populagdo que esta sob sua responsabilidade
adstrita, além de ser a porta de entrada prioritaria do usuario na rede, compete:

| - realizar agdes de promogao da saude com foco nos fatores de protegao relativos as doengas raras;

Il - desenvolver agoes voltadas aos usuarios com doengas raras, na perspectiva de reduzir os danos relacionados a essas doengas no seu territério;

Il - avaliar a vulnerabilidade e a capacidade de autocuidado das pessoas com doengas raras e realizar atividades educativas, conforme necessidade identificada,
ampliando a autonomia dos usuarios e seus familiares;

IV - implementar agbes de diagnostico precoce, por meio da identificagao de sinais e de sintomas, e seguimento das pessoas com resultados alterados, de acordo
com as diretrizes técnicas vigentes, respeitando-se o que compete a este nivel de atengao;

V - encaminhar oportunamente a pessoa com suspeita de doenca rara para confirmagao diagnodstica;

VI - coordenar e manter o cuidado das pessoas com doengas raras, quando referenciados para outros pontos da RAS;

VII - registrar as informagdes referentes as doengas raras nos sistemas de informagao vigentes, quando couber;

VIII - realizar o cuidado domiciliar as pessoas com doengas raras, de forma integrada com as equipes de atengédo domiciliar e com os servigos de atengao
especializada e servigos de referéncia em doengas raras locais e com demais pontos de atencdo, conforme proposta definida para a regido de saude; e

IX - implantar o acolhimento e a humanizagao da atengao de acordo com a PNH.
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§ 2° A Atencao Especializada, composta pelo conjunto de pontos de atengcédo com diferentes densidades tecnolégicas para a realizagdo de acdes e servigos de
urgéncia, ambulatorial especializado e hospitalar, apoiando e complementando os servigos da atengéo basica de forma integral, resolutiva e em tempo oportuno, é
composta, ainda, por:

| - Servigo de Atengao Especializada em Doencgas Raras, a quem compete oferecer atengao diagndstica e terapéutica especifica para uma ou mais doengas raras,
em carater multidisciplinar; e

Il - Servigo de Referéncia em Doencgas Raras, que oferece atengéo diagnodstica e terapéutica especifica, em carater multidisciplinar.

§ 3° Compete ao Componente Atencao Domiciliar:

| - realizar o cuidado as pessoas com doenga rara de forma integrada com os componentes da Atengéo Basica e da Atencao Especializada;

Il - implantar o acolhimento e a humanizagéo da atengao de acordo com a PNH;

Il - instrumentalizar e orientar cuidadores e familiares para o cuidado domiciliar;

IV - contribuir para a qualidade de vida da pessoa com doenca rara no ambiente familiar; e

V - promover a¢des que auxiliem a autonomia das pessoas com doengas raras.

§ 4° Os pontos de atengao a saude garantirdo tecnologias adequadas e profissionais aptos e suficientes para atender a regido de saude, considerando-se que a
caracterizagao desses pontos de atengao deve obedecer a uma definigdo minima de competéncias e de responsabilidades, mediante articulagao dos distintos
componentes da RAS.

Art. 14. O componente da Atengao Especializada da Politica Nacional de Atengao Integral as Pessoas com Doengas Raras sera composto por:

| - Servigo de Atencao Especializada em Doencgas Raras; e

Il - Servigo de Referéncia em Doencgas Raras.

§ 1° O Servico de Atencao Especializada em Doencgas Raras € o servigo de saude que possui condigdes técnicas, instalagdes fisicas, equipamentos e recursos
humanos adequados a prestagdo da atengao especializada em uma ou mais doengas raras.

§ 2° O Servigo de Referéncia em Doengas Raras € o servigo de saude que possui condigdes técnicas, instalagdes fisicas, equipamentos e recursos humanos
adequados a prestacao da atengao especializada para pessoas com doengas raras pertencentes a, no minimo, dois eixos assistenciais, de acordo com os
seguintes parametros:

| - oferte atencao diagndstica e terapéutica para no minimo 2 (duas) doengas raras dos grupos do Eixo | de que trata o art. 12 ou;

Il - oferte atengéo diagnodstica e terapéutica para no minimo 2 (duas) doengas raras dos grupos do Eixo Il de que trata o art. 12 ou;

Il - oferte atengéo diagndstica e terapéutica para no minimo 1 (um) grupo de cada um dos Eixos de que trata o art. 12.

§ 3° Os Servigos de Atengao Especializada e Servigos de Referéncia em Doengas Raras sédo responsaveis também por agdes diagnédsticas, terapéuticas e
preventivas as pessoas com doengas raras ou sob risco de desenvolvé-las, de acordo com os dois eixos assistenciais.

Art 15. Compete ao Servigo de Atengao Especializada em Doengas Raras e ao Servigo de Referéncia em Doengas Raras:

| - compor a RAS regional, de forma que se garantam os principios, as diretrizes e competéncias descritas na Politica Nacional de Atengao Integral as Pessoas
com Doencas Raras;

Il - ter uma populagéo definida como de sua responsabilidade para o cuidado, assim como ter vinculado a si 0os servigos para os quais € a referéncia para
tratamento as pessoas com doengas raras, podendo ser de abrangéncia local, regional, estadual ou nacional,

Il - apoiar os outros servigos de atengao a saude no que se refere ao cuidado da pessoa com doenga rara, participando sempre que necessario da educagao
permanente dos profissionais de saude que atuam neste cuidado;

IV - utilizar os sistemas de informagé&o vigentes para registro da atengéo dispensada no cuidado as pessoas com doengas raras, conforme normas técnico-
operacionais preconizadas pelo Ministério da Saude;

V - garantir a integralidade do cuidado as pessoas com doengas raras;

VI - reavaliar periodicamente as pessoas, de acordo com cada doenga rara;

VII - estabelecer avaliagbes para verificar outras pessoas em risco de doengas raras;

VIII - encaminhar as pessoas para a Atengao Basica para a continuidade do seguimento clinico, garantindo seu matriciamento;

IX - submeter-se a regulagao, fiscalizagdo, monitoramento e avaliagdo do Gestor Municipal, Estadual e do Distrito Federal, conforme as atribuigdes estabelecidas
nas respectivas condi¢gdes de gestao;

X - investigar e buscar determinar o diagnéstico definitivo e assegurar a continuidade do atendimento de acordo com as rotinas e as condutas estabelecidas,
sempre com base nos PCDT estabelecidos pelo Ministério da Saude;
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XI - garantir, por meio dos profissionais da RAS, o acesso as diversas categorias profissionais necessarias para o cuidado e tratamento integral as pessoas com
doencas raras, incluindo as diversas especialidades médicas e profissionais para atendimento ambulatorial e hospitalar de acordo com as necessidades do
cuidado as doencgas raras;

XII - encaminhar as pessoas para os Centros Especializados de Reabilitagdo (CER) ou outros com a finalidade de reabilitagdo para complementaridade do
cuidado, sem se eximir de continuar ofertando o cuidado integral as pessoas com doengas raras, garantidos mediante regulagao;

XIII - realizar tratamento clinico e medicamentoso, quando houver, das pessoas com doengas raras segundo os PCDT instituidos;

XIV - oferecer atengéo diagndstica e terapéutica especifica para uma ou mais doengas raras, em carater multidisciplinar;

XV - referenciar as pessoas para os Servigos de Referéncia em Doencgas Raras, quando se fizer necessario;

XVI - garantir a investigacao diagndstica e o acompanhamento das doengas para as quais estiverem habilitados;

XVI - acolher o encaminhamento regulado de pessoas com diagndstico ou suspeita de doenga rara, provenientes da atengao basica ou especializada, para fins de
investigacao e tratamento;

XVIII - garantir, por meio dos profissionais da RAS, o acesso regulado as diversas categorias profissionais necessarias para o cuidado e tratamento integral as
pessoas com doengas raras, incluindo as diversas especialidades médicas e profissionais para atendimento ambulatorial e hospitalar de acordo com as
necessidades do cuidado as pessoas com doengas raras; e

XIX - oferecer atengéo diagndstica e terapéutica especifica, em carater multidisciplinar, de acordo com os eixos assistenciais e baseados nos PCDT instituidos.
Art. 16. Sao competéncias especificas do Servigo de Referéncia em Doencgas Raras:

| - realizar o acompanhamento clinico especializado multidisciplinar a pessoa com doenca rara;

Il - realizar o aconselhamento genético das pessoas acometidas e seus familiares, quando indicado;

Il - apresentar estrutura adequada, realizar pesquisa e ensino organizado, com programas e protocolos estabelecidos, reconhecidos e aprovados pelo comité de
ética pertinente;

IV - subsidiar agdes de saude dos gestores no &mbito das doengas raras, quando necessario;

V - participar como polo de desenvolvimento profissional em parceria com a gestéo, tendo como base a PNEPS; e

VI - realizar atividades de educacao ao publico e aos profissionais de saude no tema doengas raras, em conjunto com os gestores do SUS, os conselhos de
saude, a comunidade cientifica e as associagdes civis relacionadas as doengas raras ou outros representantes da sociedade civil organizada, com o objetivo de
promover a compreensao da diversidade humana, dos direitos dos usuarios e extingdo dos preconceitos, buscando sua integragéo a sociedade.

Art. 17. Poderéo pleitear a habilitagdo como Servigo de Atengao Especializada em Doengas Raras ou Servigo de Referéncia em Doengas Raras os
estabelecimentos de saude que obedegam aos seguintes requisitos minimos:

| - possuam alvara de funcionamento e se enquadrem nos critérios e normas estabelecidos pela legislacdo em vigor ou outros que venham a substitui-la ou
complementa-la, precipuamente:

a) Resolugao - RDC n°® 50/ANVISA, de 21 de fevereiro de 2002, que dispbe sobre o Regulamento Técnico para Planejamento, Programacéo, elaboragéo e
avaliagao de projetos fisicos de estabelecimentos assistenciais de saude e suas alteragdes;

b) Resolugéo - RDC n° 306/ANVISA, de 6 de dezembro de 2004, que dispde sobre o Regulamento Técnico para o gerenciamento de residuos de servigos da
saude; e

c) Resolugdo - ABNT NBR 9050 - Norma Brasileira de Acessibilidade a edificagbes, mobiliario, espagos e equipamentos urbanos - que estabelece critérios e
parametros técnicos a serem observados quando do projeto de construgao, instalagbes e adaptagdes de edificagdes, mobiliarios, espagos e equipamentos
urbanos;

Il - disponham dos seguintes servigos de apoio diagndstico:

a) laboratdrio de patologia clinica, anatomia patoldgica e de exames genéticos préoprio ou alcangavel; e

b) laboratério de imagem proprio ou alcangavel; e

Il - garantam, junto a RAS, as necessidades de internagao (enfermaria e UTI) e cirurgia, que terdo seus fluxos regulados conforme pactuagdes locais.
Paragrafo unico. Na hipotese dos estabelecimentos de saude de que trata o "caput" nao oferecerem, dentro de sua estrutura fisica, as agdes e servigos
necessarios para o cumprimento dos requisitos minimos para habilitagdo como Servigo de Atengao Especializada em Doengas Raras ou Servigo de Referéncia
em Doengas Raras, estas agoes e servigos poderao ser formalmente referenciados e contratualizados.

Art. 18. Além dos requisitos minimos de que trata o art. 17, para pleitear a habilitagado como Servigo de Atencao Especializada em Doencas Raras, o
estabelecimento de saude devera cumprir os seguintes requisitos:
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| - possuir equipe assistencial composta, no minimo, por:

a) enfermeiro;

b) técnico de enfermagem; e

c) médico responsavel pelo Servigo de Atengao Especializada em Doengas Raras com comprovada experiéncia na area ou especialidade; e

Il - contar com um responsavel técnico médico, registrado no Conselho Regional de Medicina, devendo assumir a responsabilidade técnica por uma Unica unidade
habilitada pelo SUS.

Paragrafo unico. O responsavel técnico de que trata o inciso Il podera atuar como profissional em outro servigo habilitado pelo SUS.

Art. 19. Além dos requisitos minimos de que trata o art. 17, para pleitear a habilitagao como Servigo de Referéncia em Doengas Raras, o estabelecimento de
saude devera cumprir os seguintes requisitos:

| - possuir equipe assistencial para cada grupo dos Eixos de que trata o art. 12 composta, no minimo, por:

a) enfermeiro;

b) técnico de enfermagem;

c) médico com titulo de especialista na area da especialidade que acompanha, registrado no Conselho Regional de Medicina e/ou comprovacao de atuagéo na
doenca rara especifica por pelo menos 5 (cinco) anos;

d) médico geneticista;

e) neurologista;

f) pediatra (quando atender criancga);

g) clinico geral (quando atender adulto);

h) psicdlogo;

i) nutricionista (quando atender erros inatos do metabolismo); e

j) assistente social; e

Il - contar com um responsavel técnico médico, registrado no Conselho Regional de Medicina, devendo assumir a responsabilidade técnica por uma Unica unidade
habilitada pelo SUS.

Paragrafo unico. O responsavel técnico podera fazer parte de equipe minima assistencial, desde que tenha titulo de especialista na area da especialidade que
acompanha e/ou comprovacao de atuagao na area por pelo menos 5 (cinco) anos para uma das doencgas raras acompanhadas pelo Servigo de Referéncia em
Doencgas Raras.

Art. 20. Para pleitear a habilitagdo dos estabelecimentos de saude como Servigo de Atengao Especializada em Doengas Raras ou Servigo de Referéncia em
Doencgas Raras, as Secretarias de Saude dos Estados, do Distrito Federal e dos Municipios encaminharao a Coordenacao-Geral de Média e Alta Complexidade
(CGMAC/DAET/SAS/MS):

| - Resolugdo da CIR e da CIB ou, no caso do Distrito Federal, do Colegiado de Gestao da Secretaria de Saude (CGSES/DF) contendo:

a) a relagao dos estabelecimentos de salde que realizardao a atengéo especializada como Servigo de Atengao Especializada ou Servigo de Referéncia em
Doencgas Raras; e

b) a relagcao dos laboratérios que realizarao os exames diagndsticos, conforme descrito nesta Portaria;

Il - atualizagdo dos dados no SCNES dos estabelecimentos a serem habilitados;

Il - cépia da publicagdo em diario oficial do extrato de contrato com o servigo de saude, quando este nao for da rede prépria da respectiva secretaria de saude;
IV - a indicagdo do(s) eixo(s) assistencial(is) de que trata o art. 12, bem como os grupos de doengas doenga(s) para a(s) qual(is) o estabelecimento ofertara a
assisténcia;

V - Formulario de Vistoria disponivel no Anexo V, preenchido e assinado pelos respectivos gestores publicos de saude; e

VI - titulagédo dos profissionais da equipe minima assistencial e do responsavel técnico cadastrados no SCNES.

§ 1° Podera ser habilitado mais de 1 (um) Servigo de Atengao Especializada em Doengas Raras dentro do mesmo estabelecimento de saude.

§ 2° Na hipétese de ocorréncia do disposto no § 1°, sera acrescido a equipe minima um profissional médico para cada Servigo de Atengao Especializada em
Doengas Raras excedente, sendo os demais profissionais da equipe minima comuns a todos os Servigos de Atengdo Especializada em Doengas raras habilitados
nesse mesmo estabelecimento de saude.

Art. 21. O Ministério da Saude avaliara os documentos encaminhados pelas Secretarias de Saude, podendo proceder a vistoria "in loco" para conceder a
habilitagdo do estabelecimento de saude.
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Paragrafo unico. Caso a avaliagao seja favoravel, a Secretaria de Atengcédo a Saude (SAS/MS) tomara as providéncias para a publicacdo da Portaria especifica de
habilitagao.

CAPITULO ViII

DO FINANCIAMENTO

Art. 22. Fica instituido incentivo financeiro de custeio mensal para as equipes profissionais dos estabelecimentos de saude habilitados como Servigos de Atencao
Especializada em Doengas Raras.

§ 1° O incentivo financeiro de que trata o "caput" possuira o valor de R$ 11.650,00 (onze mil seiscentos e cinquenta reais) por equipe.

§ 2° Quando houver a habilitagdo de mais de um Servigo de Atengédo Especializada em Doencgas Raras dentro do mesmo estabelecimento de saude, o valor de
que trata o § 1° sera acrescido de R$ 5.750,00 (cinco mil setecentos e cinquenta reais) por servigo excedente, destinado a inclusdo de mais 1 (um) profissional
médico por servigo.

§ 3° O recursos do incentivo financeiro de que trata o "caput" serado utilizados exclusivamente nas a¢des necessarias ao funcionamento adequado dos Servigos de
Atencgao Especializada em Doengas Raras.

§ 4° Os incentivo financeiro de que trata o "caput" sera repassado em parcelas mensais pelo Fundo Nacional de Saude para o fundo de saude do ente federativo
beneficiario.

Art. 23. Fica instituido incentivo financeiro de custeio mensal para as equipes profissionais dos estabelecimentos de saude habilitados como Servigos de
Referéncia em Doencgas Raras.

§ 1° O incentivo financeiro de que trata o "caput" possuira o valor de R$ 41.480,00 (quarenta e um mil quatrocentos e oitenta reais) por equipe.

§ 2° O recursos do incentivo financeiro de que trata o "caput" serdo utilizados exclusivamente nas agdes necessarias ao funcionamento adequado dos Servigos de
Referéncia em Doencgas Raras.

§ 3° Os incentivo financeiro de que trata o "caput" sera repassado em parcelas mensais pelo Fundo Nacional de Saude para o fundo de saude do ente federativo
beneficiario.

Art. 24. Fica instituido incentivo financeiro para custeio dos procedimentos dispostos no anexo lll, a serem incorporados na Tabela de Procedimentos,
Medicamentos e OPM do SUS para fins diagndsticos em doengas raras, realizados pelos Servigos de Atengéo Especializada em Doengas Raras e Servigos de
Referéncia em Doencas Raras.

§ 1° O incentivo financeiro de que trata o "caput” sera efetuado por meio do Fundo de Agdes Estratégicas e Compensagao (FAEC) pds-produgéo.

§ 2° Farao jus ao recebimento do incentivo financeiro de que trata o "caput" os estabelecimentos de saude habilitados como Servigo de Atengao Especializada em
Doencgas Raras e Servigos de Referéncia em Doengas Raras.

§ 3° O repasse dos recursos de que trata este artigo ocorrera em conformidade com a produgéo dos respectivos procedimentos informados no Sistema de
Informacao Ambulatorial (SIA/SUS).

§ 4° O incentivo financeiro previsto neste Capitulo sera repassado pelo Fundo Nacional de Saude para os fundos de saude dos entes federativos beneficiarios,
respeitando-se a especificidade do Servigo.

Art. 25. O repasse dos incentivos financeiros de que trata esta Portaria sera imediatamente interrompido quando:

| - constatada, durante o monitoramento, a inobservancia dos requisitos de habilitacdo e das demais condigdes previstas nesta Portaria; e

Il - houver falha na alimentagao do SIA/SUS, por periodo superior ou igual a 3 (trés) competéncias consecutivas, conforme

Portaria n® 3.462/GM/MS, de 11 de novembro de 2010.

§ 1° Uma vez interrompido o repasse do incentivo financeiro, novo pedido somente sera deferido apds novo procedimento de habilitagdo, em que fique
demonstrado o cumprimento de todos os requisitos previstos nesta Portaria, hipétese em que o custeio voltara a ser pago, sem efeitos retroativos, a partir do novo
deferimento pelo Ministério da Saude.

§ 2° As situagdes descritas neste artigo serdo constatadas por meio do monitoramento e/ou da supervisao direta do Ministério da Saude, da Secretaria de Saude
do Estado ou do Distrito Federal ou municipal por auditoria do Departamento Nacional de Auditoria do SUS (DENASUS/SGEP/MS).

Art. 26. Eventual complementagéo dos recursos financeiros repassados pelo Ministério da Saude para o custeio das agdes da Politica é de responsabilidade
conjunta dos Estados, do Distrito Federal e dos Municipios, em conformidade com a pactuagao estabelecida na respectiva CIB e CIR.
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Art. 27. Os recursos financeiros transferidos serdo movimentados sob fiscalizagcado do respectivo Conselho de Saude, sem prejuizo da fiscalizagdo exercida pelos
orgaos do sistema de controle interno do Poder Executivo e pelo Tribunal de Contas da Unido conforme disposto no art. 3° do Decreto n°® 1.232, de 30 de agosto
de 1994.

Art. 28. O monitoramento de que trata esta Portaria ndo dispensa o ente federativo beneficiario de comprovagao da aplicagédo dos recursos financeiros percebidos
por meio do Relatério Anual de Gestao (RAG).

Art. 29. O Sistema Nacional de Auditoria (SNA), com fundamento nos relatérios de gestdo, acompanhara a conformidade da aplicagao dos recursos transferidos
nos termos do disposto no art. 5° do Decreto n°® 1.232, de 1994.

Art. 30. Para fins do disposto nesta Portaria, o ente federativo beneficiario estara sujeito:

| - a devolugdo imediata dos recursos financeiros repassados, acrescidos da corre¢gdo monetaria prevista em lei, mas apenas em relagdo aos recursos que foram
repassados pelo Fundo Nacional de Salde para o respectivo fundo de salde e ndo executados nos termos desta Portaria; e

Il - ao regramento disposto na Lei Complementar n°® 141, de 3 de janeiro de 2012, e no Decreto n® 7.827, de 16 de outubro de 2012, em relagdo aos recursos
financeiros que foram repassados pelo Fundo Nacional de Saude para o respectivo fundo de saude e executados parcial ou totalmente em objeto diverso ao
originalmente pactuado.

CAPITULO VI

DA AVALIACAO E DO MONITORAMENTO

Art. 31. Os estabelecimentos de saude autorizados a prestarem a atencao a saude as pessoas com doengas raras no ambito do SUS estardo submetidos a
regulagao, controle e avaliagao pelos respectivos gestores publicos de saude.

Art. 32. O Ministério da Saude monitorara e avaliara periodicamente o atendimento continuo dos servigos prestados para manutengao do repasse dos recursos
financeiros ao ente federativo beneficiario, de acordo com as informagdes no SIA/SUS e Sistema de Informagao Hospitalar (SIH/SUS).

Art. 33. As Secretarias de Saude dos Estados e dos Municipios adotarao as providéncias necessarias ao cumprimento das

normas estabelecidas nesta Portaria, podendo estabelecer normas de carater suplementar, a fim de adequa-las as especificidades locais ou regionais.

Art. 34. O Departamento de Regulacéo, Avaliacao e Controle de Sistemas (DRAC/SAS/MS), em conjunto com a CGMAC/DAET/SAS/MS, sera responsavel pelo
monitoramento e a avaliagao continua dos Servigos de Atengao Especializada em Doengas Raras e dos Servigos de Referéncia em Doencas Raras.

CAPITULO IX

DAS DISPOSICOES FINAIS

Art. 35. A solicitagdo dos exames para diagndstico das doengas raras, conforme descrito nesta Portaria, sera facultado apenas aos estabelecimentos habilitados
como Servigo de Atengado Especializada em Doencgas Raras ou Servigos de Referéncia em Doengas Raras.

Art. 36. As Diretrizes para Atengao Integral as Pessoas com Doengas Raras no ambito do SUS serao disponibilizadas no enderego eletrénico
http://www.portal.saude.gov.br.

Art. 37. Os medicamentos e as formulas nutricionais incorporados pela CONITEC e constantes dos protocolos clinicos e diretrizes terapéuticas para os cuidados
das pessoas com doengas raras serao objeto de pactuagao tripartite no ambito da assisténcia farmacéutica e dispostos em atos especificos.

Art. 38. A APAC emitida para a realizagdo dos procedimentos de avaliagéo clinica para diagnéstico de doengas raras — Eixo I: 1 - Anomalias congénitas ou de
manifestacao tardia, Eixo I: 2 - Deficiéncia Intelectual e Eixo I: 3 - Erros Inatos do Metabolismo, terdo validade fixa de 3 (trés) competéncias.

§ 1° Na APAC inicial dos procedimentos descritos no "caput" devera ser registrado o procedimento principal (cédigos:

03.01.01.019-6 ou 03.01.01.020-0 ou 03.01.01.021-8) de avaliagao clinica para diagndstico de doengas raras com o quantitativo 1 (um) com os procedimentos
secundarios realizados.

§ 2° A partir da segunda competéncia (APAC de continuidades), se houver necessidade de novos procedimentos secundarios, o procedimento principal de
avaliagao clinica para diagnostico de doencas raras devera ser registrado com o quantitativo zerado e os respectivos procedimentos secundarios realizados
quantificados, durante o periodo de validade da APAC.

Art. 39. Fica incluido na Tabela de Servicos Especializados do SCNES o Servigo de ATENCAO AS PESSOAS COM DOENCAS RARAS (cédigo - 167) com as
respectivas classificagdes, conforme o Anexo I.

Art. 40. Ficam incluidas na Tabela de Habilitacbes do SCNES, Grupo de habilitagao 35 - Atencéo as Pessoas com Doengas Raras, as habilitagdes, conforme
definido no Anexo I
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Art. 41. Ficam incluidos na Tabela de Procedimentos, Medicamentos, Orteses, Préteses e Materiais Especiais do SUS os procedimentos referentes a assisténcia
as pessoas com doengas raras no SUS, conforme disposto no Anexo lll.

Art. 42. Ficam incluidas compatibilidades entre procedimentos da Tabela de Procedimentos, Medicamentos, Orteses, Préteses e Materiais Especiais do SUS
referentes aos procedimentos relativos a assisténcia as pessoas com doengas raras no SUS, conforme disposto no anexo IV.

Art. 43. Ficam alterados na Tabela de Procedimentos do SUS os atributos dispostos no anexo VI.

Art. 44. Os recursos orgamentarios objeto desta Portaria, correrao por conta do orgamento do Ministério da Saude, devendo onerar o Programa de Trabalho
10.302.2015.8585 Atengéo a Saude da Populagao para Procedimentos de Média e Alta Complexidade (Plano Orgamentario 0007).

Art. 45. Esta Portaria entra em vigor na data de sua publicagao, com efeitos operacionais a partir da competéncia posterior a sua publicagao.

ALEXANDRE ROCHA SANTOS PADILHA

ANEXO |
SERVICO ESPECIALIZADO 167 - ATENGAO AS PESSOAS COM DOENCAS RARAS

COD. SERV | DESCRICAO DO COD. CLASS DESCRICAO DA CLASSIFICACAO GRUPO CBO DESCRICAO
SERVICO
167 ATENCAO AS 001 ATENGCAO ESPECIALIZADAEM 1 2251* Médicos clinicos
PESSOASCOM DOENGAS DOENGAS RARAS — — S—
RARAS 2252 Médicos em especialidade cirurgica
2253* Médicos em medicina diagnéstica terapéutica
2235-05 Enfermeiro
3222-05 Técnico de enfermagem
002 REFERENCIA EM 1 2251* Médicos clinicos
DOENGAS RARAS
2252 Médicos em especialidade cirurgica
2253 Médicos em medicina diagnoéstica terapéutica
2235-05 Enfermeiro
3222-05 Técnico de enfermagem
2251-24 Médico pediatra
2251-12 Médico neurologista
2251-25 Médico clinico geral
2215-10 Psicélogo clinico
2216-05 Assistente social
2 2251* Médicos clinicos
2252* Médicos em especialidade cirurgica
2253* Médicos em medicina diagnodstica terapéutica
2235-05 Enfermeiro
3222-05 Técnico de enfermagem
2251-24 Médico pediatra
2251-12 Médico neurologista
2251-25 Médico clinico geral
2215-10 Psicélogo clinico
2216-05 Assistente social
2237-10 Nutricionista

Os CBOs indicados com asterisco (*) referem-se a possibilidade de inclusdo de qualquer cédigo referente a estas familias de CBO que tenham comprovada
experiéncia na area.

ANEXO I
TABELA DE HABILITAGOES PARA A ATENGAO AS PESSOAS COM DOENGAS RARAS
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CODIGO DESCRICAO RESPONSABILIDADE

35.01 Servico de Atengao Especializada em Doengas Raras - Eixo | Doenga Rara de Origem Genética: 1 - Anomalias Centralizada
Congénitasou de manifestacéo tardia

35.02 Servigo de Atengao Especializada em Doengas Raras - Eixo | - Doenga Rara de Origem Genética: 2- Deficiéncia Centralizada
IntelectualAssociada a Doenca Rara

35.03 Servigo de Atengao Especializada em Doengas Raras - Eixo | - Doenga Rara de Origem Genética: 3- Erro Inato Centralizada
doMetabolismo (EIM)

35.04 Servigo de Atengéo Especializada em Doengas Raras - Eixo Il - Doenga Rara de Origem ndo Genética: 1- Centralizada
Doengcas rarasinflamatdrias

35.05 Servigo de Atengdo Especializada em Doengas Raras - Eixo Il - Doenga Rara de Origem ndo Genética: 2- Centralizada
Doencas rarasinfecciosas

35.06 Servico de Atengao Especializada em Doengas Raras - Eixo Il - Doenga Rara de Origem néo Genética: 3- Centralizada
Doencas rarasautoimunes

35.07 Servigo de Referéncia em Doengas Raras - Eixo | - Doenca Rara de Origem Genética: 1- Anomalias Congénitas Centralizada
ou demanifestacéo tardia

35.08 Servigo de Referéncia em Doengas Raras - Eixo | - Doenga Rara de Origem Genética: 2- Deficiéncia intelectual Centralizada
associada aDoengas Raras

35.00 Servigo _de Referéncia em Doengas Raras - Eixo | - Doenca Rara de Origem Genética: 3- Erro Inato de Centralizada
Metabolismo (EIM)

35.10 Servigo de Referéncia em Doencas Raras - Eixo Il - Doenca Rara de Origem ndo Genética: 3- Doengas raras Centralizada
autoimunes

35.11 Servico de Referéncia em Doengas Raras - Eixo Il - Doenga Rara de Origem ndo Genética: 2- Doencgas raras Centralizada
inflamatérias

35.12 Servico de Referéncia em Doengas Raras - Eixo Il - Doenca Rara de Origem ndo Genética: 1- Doencgas raras Centralizada

infecciosas

Obs: Quando existir a habilitagdo em Erros Inatos do Metabolismo - EIM devera ser indicado a vinculagéo do profissional nutricionista (CBO: 2237-10) no

estabelecimento o qual ira compor a equipe.

ANEXO Il

PROCEDIMENTOS RELATIVOS A ATENCAO A PESSOA COM DOENCA RARA NO SUS

Procedimento:

03.01.01.019-6 - Avaliagéo clinica para diagnéstico de doencas raras - Eixo I: 1 - Anomalias Congénitas ou de manifestacéo tardia

Origem Novo

Descrigao Consiste na Avaliacao Clinica por médico especialista e investigacéo laboratorial, referentes ao Eixo Doengas Raras Genéticas que cursam
com Ano-malias Congénitas ou de Manifestagbes Tardias.

Complexidade: AC - Alta Complexidade

Modalidade: 01 - Ambulatorial,

Instrumento de Registro:

06 - APAC (Proc. Principal),

Tipo de Financiamento:

Fundo de Agdes Estratégicas e Compensagdes (FAEC)

Valor Ambulatorial SA: R$ 800,00
Valor Ambulatorial Total: R$ 800,00
Valor Hospitalar SP: R$ 00,00
Valor Hospitalar SH: R$ 00,00
Valor Hospitalar Total: R$ 00,00
Sexo: Ambos
Idade Minima: 0 Ano(s)
Idade Maxima: 130 Ano(s)
Quantidade Maxima: 01

CBO:

2251* Médicos clinicos, 2252* Médicos em especialidade cirurgica, 2253*, Médicos em medicina diagndstica terapéutica

CID:

Q99.2, Q99.8

D82.0, D82.1, E77.8, F70, F71, F72, F73, F78, F79, F84.0, G12.0, G12.1, G12.2, G71.0, G71.1, G71.2, Q00.0, Q00.1, Q00.2 ,085.0, Q85.1,
Q85.8,Q87.0, Q87.1, Q87.2, Q87.3, Q87.4, Q87.5, Q87.8, Q85.9, Q92.2, Q92.3, Q92.6, Q92.8, Q92.9, Q93.3, Q93.9, Q96, Q99, Q99.0,

fecorctaria de Estado da Sadde de Sdo Poulo
Centro de Documentagdo
vl @ sdud e, sppow. b




Servigo/classificacio:

167/001,167/002

Habilitagdo:

35/01.35/07

Procedimento:

03.01.01.020-0 - Avaliagdo clinica para diagndstico de doengas raras - Eixo I: 2 - Deficiéncia Intelectual

Origem Novo

Descrigao Consiste na avaliagéo clinica por médico especialista e investigagao laboratorial referente ao Eixo de Doencgas Raras Genéticas que cursam
com de-ficiéncia intelectual.

Complexidade: AC - Alta Complexidade

Modalidade: 01 - Ambulatorial,

Instrumento de Registro:

06 - APAC (Proc. Principal),

Tipo de Financiamento:

Fundo de Agdes Estratégicas e Compensagdes (FAEC)

Valor Ambulatorial SA: R$ 800,00
Valor Ambulatorial Total: R$ 800,00
Valor Hospitalar SP: R$ 00,00
Valor Hospitalar SH: R$ 00,00
Valor Hospitalar Total: R$ 00,00
Sexo: Ambos
Idade Minima: 0 Ano(s)
Idade Maxima: 130 Ano(s)
Quantidade Maxima: 01

CBO:

2251* Médicos clinicos, 2252* Médicos em especialidade cirurgica, 2253, Médicos em medicina diagndstica terapéutica

CID: D82.0, D82.1, E70.0, E70.1, E70.2, E70.3, E70.8, E70.9, E70.0, E70.1, E70.2, E70.3, E70.8, E70.9, E75.0, E75.1, E76, E77, E77.8, F70, F71,
F72, F73,F78, F79, F84.0, G12.0, G12.1, G12.2, G37.0, G37.1, G37.2, G37.3, G37.4, G37.5, G37.8, G37.9, G71.0, G71.1, G71.2, Q00.0,
Q00.1, Q00.2, Q85.0,Q85.1, Q85.8, Q85.9, Q87.0, Q87.1, Q87.2, Q87.3, Q87.4, Q87.5, Q87.8, Q92.2, Q92.3, Q92.6, Q92.8, Q92.9, Q93.3,
Q93.9, Q96.0, Q96.1, Q96.2, Q96.3, Q96.4, Q96.8, Q96.9, Q99.0, Q99.1, Q99.2, Q99.8, Q99.9,

Servigo/classificacio: 167/001, 167/002

Habilitagdo: 35/02, 35/08

Procedimento:

03.01.01.021-8 - Avaliagdo clinica para diagndstico de doengas raras - Eixo I: 3 - Erros Inatos do Metabolismo

Origem

Novo

Descrigao

Consiste na avaliacéo clinica por médico especialista e investigagao laboratorial referente ao Eixo de Doencgas Raras Genéticas que cursam
com Erros Inatos do Metabolismo.

Complexidade:

AC - Alta Complexidade

Modalidade:

01 - Ambulatorial,

Instrumento de Registro:

06 - APAC (Proc. Principal), 04 - AIH (Proc. Especial)

Tipo de Financiamento:

Fundo de Agdes Estratégicas e Compensagdes (FAEC)

Valor Ambulatorial SA: R$ 600,00
Valor Ambulatorial Total: R$ 600,00
Valor Hospitalar SP: R$ 00,00
Valor Hospitalar SH: R$ 00,00
Valor Hospitalar Total: R$ 00,00
Sexo: Ambos
Idade Minima: 0 Ano(s)
Idade Maxima: 130 Ano(s)
Quantidade Maxima: 01

CBO:

2251* Médicos clinicos, 2252* Médicos em especialidade cirurgica, 2253, Médicos em medicina diagnéstica terapéutica

CID: E16.1, E70.0, E70.1, E70.2, E70.3, E70.8, E70.9, E71, E72.0, E72.1 ,[E72.2, E72.3 ,E72.4 ,E72.5 ,E72.8 , E72.9, E75.0, E75.1, E75.2,
E75.3, E75.4,E75.5, E75.6, E76.0 , E76.1 ,E76.2 , E76.3 ,E76.8, E76, E77.0 ,E77.1 ,E77.8,E77.9, F70, F71, F72, F73, F78, F79, F84.0,
G37.0, G37.1, G37.2, G37.3, G37.4, G37.5, G37.8, G37.9, G71.3, G72.0, G72.1, G72.2, G72.3, G72.4, G72.8, G72.9

Servigo/classificacio: 167/001, 167/002

Habilitagao: 35/03, 35/09
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Procedimento:

03.01.01.022-6 - Aconselhamento genético

Origem

Novo

Descrigao

Procedimento realizado por médico geneticista que inclui o estabelecimento do diagndstico especifico, a transmisséo das informagdes
relativas a etio-

logia, a evolugao, ao prognostico, ao risco de recorréncia, as estratégias de tratamento e prevengao, além de recomendagdes para
acompanhamento e elaboracdo de relatério final a ser entregue ao consulente.

Complexidade:

AC - Alta Complexidade

Modalidade: 01 - Ambulatorial

Instrumento de Registro: BPA - |

Tipo de Financiamento: Fundo de Ac¢des Estratégicas e Compensacdes (FAEC)
Valor Ambulatorial SA: R$ 100,00

Valor Ambulatorial Total: R$ 100,00

Valor Hospitalar SP: R$ 00,00

Valor Hospitalar SH: R$ 00,00

Valor Hospitalar Total: R$ 00,00

Sexo: Ambos

Idade Minima: 0 Ano(s)

Idade Maxima: 130 Ano(s)

Quantidade Maxima: 01

CBO: 2251-75 Médico geneticista

CID: Z31.5

Servigo/classificacio: 167/001, 167/002

Habilitagao: 35/01, 35/02, 35/03, 35/07, 35.08, 35/09

Procedimento:

02.02.10.005-7 - Focalizagdo isoelétrica da transferrina

Origem Novo

Descrigao Consiste em teste pelo método de isoeletrofocalizagdo, para detecgao de todos os subtipos de defeitos congénitos da glicosilagéo tipo I. O
agravo édecorrente da deficiéncia, ou auséncia, de carboidratos, secundaria a secrecéo de glicoproteinas, especialmente transferrina sérica,
devido a atividade enzimatica anormal da fosfomanomutase.

Complexidade: MC - Média Complexidade

Modalidade: 01 - Ambulatorial

Instrumento de Registro:

07 - APAC (Proc. Secundario)

Tipo de Financiamento:

Fundo de Acdes Estratégicas e Compensacdes (FAEC)

Valor Ambulatorial SA: R$ 00,00
Valor Ambulatorial Total: R$ 00,00
Valor Hospitalar SP: R$ 00,00
Valor Hospitalar SH: R$ 00,00
Valor Hospitalar Total: R$ 00,00
Sexo: Ambos
Idade Minima: 0 Ano(s)
Idade Maxima: 130 Ano(s)
Quantidade Maxima: 01

CBO:

2211-05 Bidlogo; 2212-05 Biomédico; 2234-15 Farmacéutico analista clinico; 2253-35 Médico patologista clinico / medicina laboratorial

Servigo/classificagéo:

145/011 Exames de genética (Servico de diagndstico por laboratério clinico)

Procedimento:

02.02.10.006-5 - Andlise de DNA pela técnica de Southern Blot

Origem Novo

Descricao Consiste na extragdo de DNA, digestdo com enzimas de restricdo especificas, separagado dos fragmentos em gel de agarose, transferéncia
para membranaseguida de hibridagdo com uma ou mais sondas especificas, para deteccdo de uma determinada sequéncia e seu tamanho,
ou determinagéo de sua auséncia.

Complexidade: MC - Média Complexidade
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Modalidade:

01 - Ambulatorial

Instrumento de Registro:

07 - APAC (Proc. Secundario)

Tipo de Financiamento:

Fundo de Agbes Estratégicas e Compensacdes (FAEC)

Valor Ambulatorial SA: R$ 00,00
Valor Ambulatorial Total: R$ 00,00
Valor Hospitalar SP: R$ 00,00
Valor Hospitalar SH: R$ 00,00
Valor Hospitalar Total: R$ 00,00
Sexo: Ambos
Idade Minima: 0 Ano(s)
Idade Maxima: 130 Ano(s)
Quantidade Maxima: 01

CBO:

2211-05 Bidlogo; 2212-05 Biomédico; 2234-15 Farmacéutico analista clinico; 2253-35 Médico patologista clinico / medicina laboratorial

Servico/classificacéo:

145/011 Exames de genética (Servigo de diagndstico por laboratério clinico)

Procedimento:

02.02.10.007-3 - Analise de DNA por MLPA

Origem Novo

Descrigao Consiste na extragédo de DNA, seguida da hibridizagdo do DNA gendmico a uma mistura de sondas especificas para cada uma de diversas
regidesestudadas simultaneamente, com amplificagéo dos produtos de ligagéo pela técnica de reagéo em cadeia de plimerase, utilizando um
par de primers universal. A visualizagdo dessas amplificacdes pode ser feita por eletroforese capilar e a analise por programas especificos de
genotipagem. A técnica permite detectar delecdes e duplicagbes de genes.

Complexidade: MC - Média Complexidade

Modalidade: 01 - Ambulatorial

Instrumento de Registro:

07 - APAC (Proc. Secundario)

Tipo de Financiamento:

Fundo de Acdes Estratégicas e Compensacdes (FAEC)

Valor Ambulatorial SA: R$ 00,00
Valor Ambulatorial Total: R$ 00,00
Valor Hospitalar SP: R$ 00,00
Valor Hospitalar SH: R$ 00,00
Valor Hospitalar Total: R$ 00,00
Sexo: Ambos
Idade Minima: 0 Ano(s)
Idade Maxima: 130 Ano(s)
Quantidade Maxima: 01

CBO:

2211-05 Bidlogo; 2212-05 Biomédico; 2234-15 Farmacéutico analista clinico; 2253-35 Médico patologista clinico / medicina laboratorial

Servigo/classificagéo:

145/011 Exames de genética (Servico de diagndstico por laboratério clinico)

Procedimento:

02.02.10.008-1 - Identificagdo de mutagao/rearranjos por PCR, PCR sensivel a metilagdo, gPCR e gPCR sensivel a metilacdo

Origem Novo

Descrigao Consiste na extracao de DNA, seguida da amplificagédo da sequencia de DNA de interesse por primers especificos, através da acédo da
enzima DNApolimerase, com visualizagdo em gel apds eletroforese (PCR classico), ou diretamente pela dinamica da reagdo de PCR
(QPCR), podendo ser antecedida por tratamentos prévios que permitam verificacdo do estado de metilagdo (PCR sensivel a metilagéo e
QPCR sensivel a metilagao).

Complexidade: MC - Média Complexidade

Modalidade: 01 - Ambulatorial

Instrumento de Registro:

07 - APAC (Proc. Secundario)

Tipo de Financiamento:

Fundo de Agbes Estratégicas e Compensacdes (FAEC)

Valor Ambulatorial SA: R$ 00,00
Valor Ambulatorial Total: R$ 00,00
Valor Hospitalar SP: R$ 00,00
Valor Hospitalar SH: R$ 00,00
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Valor Hospitalar Total:

R$ 00,00

Sexo: Ambos
Idade Minima: 0 Ano(s)
Idade Méaxima: 130 Ano(s)
Quantidade Maxima: 01

CBO:

2211-05 Biodlogo; 2212-05 Biomédico; 2234-15 Farmacéutico analista clinico; 2253-35 Médico patologista clinico / medicina laboratorial

Servigo/classificacio:

145/011 Exames de genética (Servigo de diagndstico por laboratério clinico)

Procedimento:

02.02.10.009-0 FISH em metafase ou nucleo interfasico, por doenga

Origem Novo

Descrigao Técnica usada para verificar a presenga ou auséncia, o nimero de copias € a localizagdo cromossémica de uma sequéncia de DNA
especifica tanto nos cromossomos em metafase quanto nas células em interfase.

Complexidade: MC - Média Complexidade

Modalidade: 01 - Ambulatorial

Instrumento de Registro:

07 - APAC (Proc. Secundario)

Tipo de Financiamento:

Fundo de Ag¢bes Estratégicas e Compensacdes (FAEC)

Valor Ambulatorial SA: R$ 00,00
Valor Ambulatorial Total: R$ 00,00
Valor Hospitalar SP: R$ 00,00
Valor Hospitalar SH: R$ 00,00
Valor Hospitalar Total: R$ 00,00
Sexo: Ambos
Idade Minima: 0 Ano(s)
Idade Maxima: 130 Ano(s)
Quantidade Maxima: 01

CBO:

2211-05 Bidlogo; 2212-05 Biomédico; 2234-15 Farmacéutico analista clinico; 2253-35 Médico patologista clinico / medicina laboratorial

Servigo/classificacio:

145/011- Exames de genética (Servigo de diagndstico por laboratério clinico)

Procedimento:

02.02.10.010-3 - Identificacdo de Alteracdo Cromossdémica Submicroscépica por Array-CGH

Origem novo

Descrigao Consiste na extracdo de DNA, seguida da hibridagdo genémica comparativa com milhares de sequéncias de DNA arranjadas em uma base
(array) para detecgéo de variagdo no nimero de copias de sequéncias de DNA (perdas ou ganhos de material cromossémico).

Complexidade: MC - Média Complexidade

Modalidade: 01 - Ambulatorial

Instrumento de Registro:

07 - APAC (Proc. Secundario)

Tipo de Financiamento:

Fundo de Ac¢bes Estratégicas e Compensacdes (FAEC)

Valor Ambulatorial SA: R$ 00,00
Valor Ambulatorial Total: R$ 00,00
Valor Hospitalar SP: R$ 00,00
Valor Hospitalar SH: R$ 00,00
Valor Hospitalar Total: R$ 00,00
Sexo: Ambos
Idade Minima: 0 Ano(s)
Idade Maxima: 130 Ano(s)
Quantidade Maxima: 01

CBO:

2211-05 Bidlogo; 2212-05 Biomédico; 2234-15 Farmacéutico analista clinico; 2253-35 Médico patologista clinico / medicina laboratorial

Servigo/classificacio:

145/011 Exames de genética (Servigo de diagndstico por laboratério clinico)

Procedimento:

02.02.10.011-1 - Identificagdo de mutagdo por sequenciamento por amplicon até 500 pares de bases

Origem

novo
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Descrigao

Consiste na extracdo de DNA seguido do sequenciamento bidirecional pelo método de Sanger de uma sequencia de até 500 pares de bases.
O método é utilizado para identificacdo de mutacdes pontuais, delecdes e duplicagdes de bases.

Complexidade:

MC - Média Complexidade

Modalidade:

01 - Ambulatorial

Instrumento de Registro:

07 - APAC (Proc. Secundario)

Tipo de Financiamento:

Fundo de A¢bes Estratégicas e Compensacdes (FAEC)

Valor Ambulatorial SA: R$ 00,00
Valor Ambulatorial Total: R$ 00,00
Valor Hospitalar SP: R$ 00,00
Valor Hospitalar SH: R$ 00,00
Valor Hospitalar Total: R$ 00,00
Sexo: Ambos
Idade Minima: 0 Ano(s)
Idade Maxima: 130 Ano(s)
Quantidade Maxima: 01

CBO:

2211-05 Bidlogo; 2212-05 Biomédico; 2234-15 Farmacéutico analista clinico; 2253-35 Médico patologista clinico / medicina laboratorial

Servigo/classificacio:

145/011 Exames de genética (Servico de diagndstico por laboratério clinico)

Procedimento:

02.02.10.012-0 - Identificagdo de glicosaminoglicanos urindrios por cromatografia em camada delgada, eletroforese e dosagem quantitativa

Origem novo

Descrigao Consiste na detecc¢ao de glicosaminoglicanos na urina de pacientes suspeitos de mucopolissacaridoses, um erro inato do metabolismo,
qualitativamente através de cromatografia de camada delgada, eletroforese ou quantitativamente, através de espectrofotometria.

Complexidade: MC - Média Complexidade

Modalidade: 01 - Ambulatorial

Instrumento de Registro:

07 - APAC (Proc. Secundario)

Tipo de Financiamento:

Fundo de Acdes Estratégicas e Compensacdes (FAEC)

Valor Ambulatorial SA: R$ 00,00
Valor Ambulatorial Total: R$ 00,00
Valor Hospitalar SP: R$ 00,00
Valor Hospitalar SH: R$ 00,00
Valor Hospitalar Total: R$ 00,00
Sexo: Ambos
Idade Minima: 0 Ano(s)
Idade Maxima: 130 Ano(s)
Quantidade Maxima: 01

CBO:

2211-05 Bidlogo; 2212-05 Biomédico; 2234-15 Farmacéutico analista clinico; 2253-35 Médico patologista clinico / medicina laboratorial

Servigo/classificacio:

145/011 Exames de genética (Servigo de diagndstico por laboratério clinico)

Procedimento:

02.02.10.013-8 - Identificacdo de oligossacarideos e sialossacarideos por cromatografia (camada delgada)

Origem

novo

Descrigao

Consiste na separacéo de oligossacarideos e sialossarideos em cromatografia de camada delgada, com identificagéo de suas bandas para
diagnéstico de erros inatos do metabolismo que acumulam esses metabdlitos.

Complexidade:

MC - Média Complexidade

Modalidade:

01 - Ambulatorial

Instrumento de Registro:

07 - APAC (Proc. Secundario)

Tipo de Financiamento:

Fundo de Acdes Estratégicas e Compensacdes (FAEC)

Valor Ambulatorial SA: R$ 00,00
Valor Ambulatorial Total: R$ 00,00
Valor Hospitalar SP: R$ 00,00
Valor Hospitalar SH: R$ 00,00
Valor Hospitalar Total: R$ 00,00
Sexo: Ambos

Idade Minima: 0 Ano(s)
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Idade Maxima:

130 Ano(s)

Quantidade Maxima:

01

CBO:

2211-05 Bidlogo; 2212-05 Biomédico; 2234-15 Farmacéutico analista clinico; 2253-35 Médico patologista clinico / medicina laboratorial

Servigo/classificacéo:

145/011 Exames de genética (Servico de laboratdrio clinico)

Procedimento:

02.02.10.014-6- Dosagem quantitativa de carnitina, perfil de acilcarnitinas

Origem

novo

Descricao

Consiste na identificagéo e quantificagéo, através da espectrometria de massa, de carnitina e acilcarnitinas em sangue para auxilio
diagndstico em acidemias orgéanicas, defeitos de beta-oxidagéo de acidos graxos e doencas do metabolismo energético em geral.

Complexidade:

MC - Média Complexidade

Modalidade:

01 - Ambulatorial

Instrumento de Registro:

07 - APAC (Proc. Secundario)

Tipo de Financiamento:

Fundo de Acdes Estratégicas e Compensacdes (FAEC)

Valor Ambulatorial SA: R$ 00,00
Valor Ambulatorial Total: R$ 00,00
Valor Hospitalar SP: R$ 00,00
Valor Hospitalar SH: R$ 00,00
Valor Hospitalar Total: R$ 00,00
Sexo: Ambos
Idade Minima: 0 Ano(s)
Idade Maxima: 130 Ano(s)
Quantidade Maxima: 01

CBO:

2211-05 Bidlogo; 2212-05 Biomédico; 2234-15 Farmacéutico analista clinico; 2253-35 Médico patologista clinico / medicina laboratorial

Servico/classificagio:

145/011 Exames de genética (Servico de diagndstico por laboratério clinico)

Procedimento:

02.02.010.015-4 - Dosagem quantitativa de aminoacidos

Descricao Consiste na identificagdo e quantificagdo dos aminoacidos em sangue ou urina, através de cromatografia gasosa, cromatografia liquida de
alta per-formance (HPLC) ou espectrometria de massa para diagndstico de aminoacidopatias.

Complexidade: MC - Média Complexidade

Modalidade: 01 - Ambulatorial

Instrumento de Registro:

07 - APAC (Proc. Secundario)

Tipo de Financiamento:

Fundo de Agbes Estratégicas e Compensacdes (FAEC)

Valor Ambulatorial SA: R$ 00,00
Valor Ambulatorial Total: R$ 00,00
Valor Hospitalar SP: R$ 00,00
Valor Hospitalar SH: R$ 00,00
Valor Hospitalar Total: R$ 00,00
Sexo: Ambos
Idade Minima: 0 Ano(s)
Idade Maxima: 130 Ano(s)
Quantidade Maxima: 01

CBO:

2211-05 Bidlogo; 2212-05 Biomédico; 2234-15 Farmacéutico analista clinico; 2253-35 Médico patologista clinico / medicina laboratorial

Servigo/classificagio:

145/011 Exames de genética (Servico de diagndstico por laboratério clinico)

Procedimento:

02.02.10.016-2 - Dosagem quantitativa de acidos organicos

Descrigéo

Consiste na identificagéo e quantificagcéo de acidos organicos, por cromatografia gasosa acoplada a espectrometria de massa para auxilio
diagndstico em acidemias orgéanicas.

Complexidade:

MC - Média Complexidade

Modalidade:

01 - Ambulatorial

Instrumento de Registro:

07 - APAC (Proc. Secundario)

Tipo de Financiamento:

Fundo de Acdes Estratégicas e Compensacodes (FAEC)

Valor Ambulatorial SA:

R$ 00,00
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Valor Ambulatorial Total:

R$ 00,00

Valor Hospitalar SP: R$ 00,00
Valor Hospitalar SH: R$ 00,00
Valor Hospitalar Total: R$ 00,00
Sexo: Ambos
Idade Minima: 0 Ano(s)
Idade Maxima: 130 Ano(s)
Quantidade Maxima: 01

CBO:

2211-05 Bidlogo; 2212-05 Biomédico; 2234-15 Farmacéutico analista clinico; 2253-35 Médico patologista clinico / medicina laboratorial

Servigo/classificacio:

145/011 Exames de genética (Servigo de diagndstico por laboratério clinico)

Procedimento:

02.02.10.017-0. - Ensaios enzimaticos no plasma e leucdcitos para diagndstico de erros inatos do metabolismo

Origem novo

Descrigao Consiste de analise bioquimica realizada em coleta em sangue total para medida da atividade enzimatica em plasma, leucécitos ou tecido
(fibroblasto,tecido hepatico, medula éssea, etc.) A ser cultivado, em meios especificos para o seu crescimento. As técnicas utilizadas sédo
geralmente bioquimicas, fluorimétricas, espectrofotométricas, colorimétricas e outras técnicas usualmente utilizadas em analises bioquimicas
usuais.

Complexidade: MC - Média Complexidade

Modalidade: 01 - Ambulatorial

Instrumento de Registro:

07 - APAC (Proc. Secundario)

Tipo de Financiamento:

Fundo de Agdes Estratégicas e Compensacdes (FAEC

Valor Ambulatorial SA: R$ 00,00
Valor Ambulatorial Total: R$ 00,00
Valor Hospitalar SP: R$ 00,00
Valor Hospitalar SH: R$ 00,00
Valor Hospitalar Total: R$ 00,00
Sexo: Ambos
Idade Minima: 0 Ano(s)
Idade Maxima: 130 Ano(s)
Quantidade Maxima: 01

CBO:

2211-05 Bidlogo; 2212-05 Biomédico; 2234-15 Farmacéutico analista clinico; 2253-35 Médico patologista clinico / medicina laboratorial

Servigo/classificacio:

145/011 Exames de genética (Servigo de diagndstico por laboratério clinico)

Procedimento:

02.02.10.018-9 - Ensaios enzimaticos em eritrocitos para diagnostico de erros inatos do metabolismo

Origem novo

Descrigao Consiste de andlise bioquimica realizada em coleta em sangue total, separando-se os eritrécitos. A técnica utilizada é, geralmente,
fluorimétrica, podendoainda ser espectrofotométrica ou colorimétrica. Auxilia no diagndstico de galactosemia, podendo-se dosar tanto a
galactose-1-fosfato, quanto a galactose total, além de se fazer o ensaio bioquimico para analise da atividade enzimatica da galactose-1-
fosfato uridil transferase.

Complexidade: MC - Média Complexidade

Modalidade: 01 - Ambulatorial

Instrumento de Registro:

07 - APAC (Proc. Secundario)

Tipo de Financiamento:

Fundo de Acdes Estratégicas e Compensacdes (FAEC)

Valor Ambulatorial SA: R$ 00,00
Valor Ambulatorial Total: R$ 00,00
Valor Hospitalar SP: R$ 00,00
Valor Hospitalar SH: R$ 00,00
Valor Hospitalar Total: R$ 00,00
Sexo: Ambos
Idade Minima: 0 Ano(s)
Idade Maxima: 130 Ano(s)
Quantidade Maxima: 01

CBO:

2211-05 Bidlogo; 2212-05 Biomédico; 2234-15 Farmacéutico analista clinico; 2253-35 Médico patologista clinico / medicina laboratorial
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Servigo/classificacio:

| 145/011 Exames de genética (Servigo de diagndstico por laboratdrio clinico)

Procedimento:

02.02.10.019-7 - Ensaios enzimaticos em tecido cultivado para diagndstico de erros inatos do metabolismo

Origem novo

Descrigao Consiste de uma analise bioquimica realizada em tecido cultivado, preferencialmente fibroblasto, coletado através de uma biépsia de pele e
cultivado emmeios especificos para o seu crescimento. As técnicas utilizadas sao geralmente fluorimétricas, espectrofotométricas ou outras
técnicas usualmente uti-lizadas em analises bioquimicas usuais. E Util para o diagndstico de doengas lisossémicas.

Complexidade: MC - Média Complexidade

Modalidade: 01 - Ambulatorial

Instrumento de Registro:

07 - APAC (Proc. Secundario)

Tipo de Financiamento:

Fundo de Ag¢des Estratégicas e Compensacdes (FAEC)

Valor Ambulatorial SA: R$ 00,00
Valor Ambulatorial Total: R$ 00,00
Valor Hospitalar SP: R$ 00,00
Valor Hospitalar SH: R$ 00,00
Valor Hospitalar Total: R$ 00,00
Sexo: Ambos
Idade Minima: 0 Ano(s)
Idade Maxima: 130 Ano(s)
Quantidade Maxima: 01

CBO:

2211-05 Bidlogo; 2212-05 Biomédico; 2234-15 Farmacéutico analista clinico; 2253-35 Médico patologista clinico / medicina laboratorial

Servico/classificacéo:

145/011 Exames de genética (Servigo de diagndstico por laboratério clinico)

Procedimento:

02.02.05.007-6 - Identificagcdo de glicidios urinarios por cromatografia (camada delgada)

Descrigdo Consiste na andlise de glicidios urinarios por cromatrografia (camada delgada)
Complexidade: MC - Média Complexidade
Modalidade: 01 - Ambulatorial

Instrumento de Registro:

02 - BPA (individualizado), 07 - APAC (Proc. Secundario)

Tipo de Financiamento: MAC
Valor Ambulatorial SA: R$ 3,70
Valor Ambulatorial Total: R$ 3,70
Valor Hospitalar SP: R$ 00,00
Valor Hospitalar SH: R$ 00,00
Valor Hospitalar Total: R$ 00,00
Sexo: Ambos
Idade Minima: 0 Ano(s)
Idade Maxima: 130 Ano(s)
Quantidade Maxima: 01

CBO:

2211-05 Bidlogo; 2212-05 Biomédico; 2234-15 Farmacéutico analista clinico; 2253-35 Médico patologista clinico / medicina laboratorial

Servico/classificacéo:

145 005 Exames de uroanalise (Servigo de Diagnodstico por Laboratério Clinico)

Regra Condicionada

008- Sem valor quando apresentado como APAC secundario tem valor zerado

ANEXO IV

COMPATIBILIDADE DOS PROCEDIMENTOS RELATIVOS A ASSISTENCIA A PESSOA COM DOENGA RARA NO SUS
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CODIGO DO
PROCEDIMENTOPRINC
IPAL

DESCRIGAO DO PROCEDIMENTO
PRINCI-PA L

CODIGO DOS

PROCEDIMENTOS

SECUNDARIOS

DESCRIGAO DOS PROCEDIMENTOS SECUNDARIOS

03.0101.019-6

Avaliagdo para diagnéstico de doengas
raras - Ei-xo | - anomalias congénitas ou de
manifestagéotardia

02.02.10.005-7

Focalizagao isoelétrica da transferrina

02.02.10.006-5

Andlise de DNA pela técnica de Southern Blot

02.02.10.007-3

Andlise de DNA por MLPA

02.02.10.008-1

Identificagdo de mutagéo ou rearranjos por PCR, PCR sensivel a metilagéo,
qPCR egPCR sensivel a metilacdo

02.02.10.009-0

FISH em metafase ou nucleo interfasico, por doenca

02.02.10.010-3

Identificacdo de Alteragdo Cromossémica Submicroscépica por Array-CGH

02.02.10.011-1

Identificagdo de mutagéo por sequenciamento por amplicon até 500 pares de
bases

03.01.01.020-0

Avaliacéo para diagnostico de doencas
raras - Ei-xo |l - deficiéncia intelectual

02.02.10.012-0

Identificacédo de glicosaminoglicanos urinarios por cromatografia em camada
delgada,eletroforese e dosagem quantitativa

02.02.10.013-8

Identificacédo de oligossacarideos e sialossacarideos por cromatografia (camada
delgada)

02.02.10.005-7

Focalizagao isoelétrica da transferrina

02.02.10.014-6

Dosagem quantitativa de carnitinas, perfil de acilcarnitinas

02.02.10.015-4

Dosagem quantitativa de aminoacidos para diagnéstico de erros inatos do
metabolismo

02.02.10.016-2

Dosagem quantitativa de acidos orgéanicos para diagnostico de erros inatos do
meta-bolismo

02.02.10.006-3

Analise de DNA pela técnica de Southern Blot

02.02.10.007-3

Andlise de DNA por MLPA

02.02.10.011-1

Identificagdo de mutagéo ou rearranjos por PCR, PCR sensivel a metilagéo,
qPCR e gPCR sensivel a metilacdo

02.02.10.009-0

FISH em metéafase ou nucleo interfasico, por doenca

02.02.10.010-3

Identificacdo de Alteragdo Cromossémica Submicroscépica por Array-CGH

02.02.10.011-1

Identificagdo de mutagéo por sequenciamento por amplicon até 500 pares de
bases

03.01.01.021-8

Avaliacdo para diagnostico de doencas
raras - Ei-xo Il - erros inatos do
metabolismo

02.02.05.007-6

Identificacéo de glicidios urinarios por cromatografia (camada delgada)

02.02.10.012-0

Identificagdo de glicosaminoglicanos urindrios por cromatografia em camada
delgada,eletroforese e dosagem quantitativa

02.02.10.013-8

Identificacéo de oligossacarideos e sialossacarideos por cromatografia (camada
delgada)

02.02.10.005-7

Focalizagao isoelétrica da transferrina

02.02.10.014-6

Dosagem quantitativa de carnitinas, perfil de acilcarnitinas

02.02.10.015-4

Dosagem quantitativa de aminoacidos para diagnéstico de erros inatos do
metabolismo

02.02.10.016-2

Dosagem quantitativa de acidos orgéanicos para diagnostico de erros inatos do
meta-bolismo

02.02.10.017-0

Ensaios enzimaticos no plasma, leucdcitos e tecidos para diagndstico de erros
inatos dometabolismo

02.02.10.018-9

Ensaios enzimaticos em eritrocitos para diagnoéstico de erros inatos do
metabolismo

02.02.10.019-7

Ensaios enzimaticos em tecido cultivado para diagnéstico de erros inatos do
metabo-lismo

02.02.10.007-3

Analise de DNA por MLPA

02.02.10.008-1

Identificacdo de mutagao ou rearranjos por PCR, PCR sensivel a metilagao,
qPCR egPCR sensivel a metilagcdo1

02.02.10.010-3

Identificacéo de Alteragdo Cromossémica Submicroscopica por Array-CGH

02.02.10.011-1

Identificagdo de mutagéo por sequenciamento por amplicon até 500 pares de
bases
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ANEXO V

FORMULARIO DE VISTORIA DO GESTOR PARA SOLICITAR HABILITACAO DE SERVICOS DE ATENCAO ESPECIALIZADA E SERVICOS DE REFERENCIA
EM DOENCAS RARAS

Nome da Unidade:

CNPJ:
CNES:

Endereco:

Municipio:
UF:
CEP: Telefones: ()__
E-mail:
Diretor Técnico:

Telefones: () Fax: ()
E-mail:

Gestor: Telefones: ()
Fax: ()
E-mail:

NORMAS ESPECIFICAS PARA HABILITACAO DE SERVICOS DE ATENGCAO ESPECIALIZADA E SERVIGCOS DE REFERENCIA EM DOENGAS RARAS

A) EXIGENCIAS GERAIS:
1. Parecer conclusivo do respectivo Gestor (Municipal e/ou Estadual) do SUS - manifestagdo expressa, firmada pelo Secretario da Saude, em relagdo ao
credenciamento:

2. Enviou a Resolugdo da Comissao Intergestores Regional (CIR) e da Comissao Intergestores Bipartite (CIB) ou, no caso do Distrito Federal, do Colegiado de
Gestao da Secretaria de Saude (CGSES/DF) contendo a relagédo dos estabelecimentos de saude que realizaréo a atengao especializada como Servigo de
Atencgao Especializada ou Servigo de Referéncia em Doengas Raras, no ambito do SUS, conforme descrito nesta Portaria

() Sim () Nao

Informar CIB N°:

Data: de de

3. Relatério de vistoria da VISA local com parecer conclusivo sobre a habilitagcdo em pauta
() Sim () Nao

4.. Enviou a atualizagdo dos dados do Sistema Cadastro Nacional de Estabelecimento de Saude (SCNES) () Sim () Nao
5. Enviou a cépia da publicagdo em diario oficial do extrato de contrato com o servigo de saude, quando este nao for da rede propria da respectiva secretaria de

saude.
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() Sim () Nao

B) EXIGENCIAS ESPECIFICAS:

1. TIPO DE SERVICO:

A. () SERVICOS DE ATENGCAO ESPECIALIZADA EM DOENCAS RARAS

Eixo | - Doengas Raras de Origem genética:

() 1- Doengas Raras de Origem genética caracterizada por Anomalias Congénitas ou de manifestagao tardia
Doenga (s):

() 2 - Doengas Raras de Origem genética caracterizada por
Deficiéncia Intelectual
Doenca (s):

() 3 - Doengas Raras de Origem genética caracterizada por
Erros Inatos do Metabolismo
Doenga (s):

Eixo Il - Doengas Raras de Origem nao genética:

() 1 - Doengas Raras de Origem nao genética de causas
Infecciosas

Doenga (s):

() 2 - Doengas Raras de Origem nao genética de causas
Inflamatérias
Doenga (s):

() 3 - Doengas Raras de Origem nao genética de causas
Autoimunes
Doenga (s):

B. () SERVICOS DE REFERENCIA EM DOENCAS RARAS

| - Ofertar atengao diagndstica e terapéutica para no minimo dois (2) grupos do eixo de doengas raras de origem genética:
1-anomalias congénitas ou de manifestagéo tardia associado a doengas raras,

2- deficiéncia intelectual associada a doenga rara,

3- erros inatos do metabolismo associado a doengas raras, ou;

Eixo | - Doengas Raras de Origem genética:
() 1- Doengas Raras de Origem genética caracterizada por Anomalias Congénitas ou de manifestagdo tardia
Doenga (s):

() 2 - Doengas Raras de Origem genética caracterizada por Deficiéncia Intelectual
Doenga (s):

() 3 - Doengas Raras de Origem genética caracterizada por Erros Inatos do Metabolismo
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Doenca (s):

Il - Ofertar atengéo diagndstica e terapéutica para no minimo dois (2) grupos do eixo de doengas raras de origem nao genética:
1-Doencgas Raras infecciosas,

2- Doencas Raras inflamatérias,

3- Doencas

Raras autoimunes); ou

() 1 - Doengas Raras de Origem nao genética de causas InfecciosasDoenga (s):

() 2 - Doengas Raras de Origem nao genética de causas Inflamatdrias
Doenca (s):

() 3 - Doengas Raras de Origem nao genética de causas Autoimunes
Doenga (s):

Il - Ofertar atengao diagndstica e terapéutica para no minimo um (1) grupo do eixo doengas raras de origem nao genética e um (1) grupo do eixo de doengas
raras de origem genética Eixo | - Doengas Raras de Origem genética:

() 1- Doengas Raras de Origem genética caracterizada por Anomalias Congénitas ou de manifestagdo tardia

Doenga (s):

() 2 - Doengas Raras de Origem genética caracterizada por Deficiéncia Intelectual
Doenca (s):

() 3 - Doencas Raras de Origem genética caracterizada por Erros Inatos do Metabolismo
Doenga (s):

Eixo Il - Doengas Raras de Origem nao genética:
() 1 - Doengas Raras de Origem nao genética de causas Infecciosas Doenga (s):

() 2 - Doengas Raras de Origem nao genética de causas Inflamatérias Doenga (s):

() 3 - Doengas Raras de Origem nao genética de causas Autoimunes Doenga (s):

2. INSTALACOES FISICAS PARA SERVICOS ESPECIALZIADOS E SERVICOS DE REFERENCIA EM DOENCAS RARAS:

A. Dispbe de areas fisicas deverao possuir alvara de funcionamento e se enquadrar nos critérios € normas estabelecidos pela legislagdo em vigor, ou outros
ditames legais que as venham substituir ou complementar, a saber:

1. Resolucéo - RDC n° 50, de 21 de fevereiro de 2002, que dispde sobre o Regulamento Técnico para Planejamento, Programacao, elaboragéo e avaliacao de
projetos fisicos de estabelecimentos assistenciais de salde, e de outras que vierem a complementa-la, altera-la ou substitui-la, da Agéncia Nacional de Vigilancia
Sanitaria - ANVISA; () Sim () Nao

2. Resolugdo - RDC n° 307, de 14 de novembro de 2002, que altera a Resolugéo n° 50, de 21 de fevereiro de 2002 que dispde sobre o Regulamento Técnico para
Planejamento, Programacao, Elaboragéo e Avaliagao de Projetos Fisicos de estabelecimentos assistenciais de saude, e de outras que vierem a complementa-la,
altera-la ou substitui-la, da Agéncia Nacional de Vigilancia Sanitaria - ANVISA;

() Sim () Nao
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3. Resolugédo - RDC n° 306 de 06 de dezembro de 2004, que dispde sobre o Regulamento Técnico para o gerenciamento de residuos de servigcos da saude;
() Sim () Nao

4. Resolugao - ABNT NBR 9050 - Norma Brasileira de Acessibilidade a edificagdes, mobiliario, espagos e equipamentos urbanos - que estabelece critérios e
parametros técnicos a serem observados quando do projeto de construgao, instalagdes e adaptagdes de edificagdes, mobiliarios, espagos e equipamentos
urbanos. () Sim () Nao

B. Dispde dos seguintes servigos de apoio diagndstico:

A. Laboratério de patologia clinica, anatomia patoldgica e de exames genéticos, quando necessario

() Sim () Nao

() Préprio () Terceirizado - n° do CNES:

B. Servigo de Imagem( ) Sim () Nao
() Préprio () Terceirizado - n° do CNES:

3. Garante, junto a Rede de Atencao a Saude, as necessidades de internacao (enfermaria e UTI) e cirurgia, que terdo seus fluxos regulados conforme pactuagées
locais.

() Sim () Nao

4. Para se habilitar como Servigo de Atencao Especializada em Doengas Raras, o estabelecimento de saude deve cumprir os seguintes requisitos:

I. Possui equipe minima assistencial composta por:

() Sim () Nao

a. Enfermeiro:( ) Sim () Nao

Nome:

N° do registro no Conselho:
b. Técnico de enfermagem () Sim (') Nao
Nome:

N° do registro no Conselho:
c. Médico responsavel pelo Servigo de Atengao Especializada em Doengas Raras com comprovada experiéncia na area ou especialidade.
() Sim () Nao
Nome:
Especialidade:
N° do registro no Conselho:
Il Conta com um responsavel técnico que deve ser médico, registrado no Conselho Regional de Medicina () Sim () Nao
Nome:
Especialidade:
N° do registro no Conselho:
Ill. Assume a responsabilidade técnica por uma Unica unidade habilitada pelo SUS

() Sim () Nao

IV. Reside no mesmo municipio no qual se encontra o Servigo de Atengédo Especializada em Doenga Rara pelo qual é responsavel ou em cidades circunvizinhas.
() Sim () Nao

d. No caso em que atender mais de uma doenca, informar a especialidade do médico com comprovada experiéncia na area ou especialidade. () Sim () Nao

1. Nome:
Especialidade:
N° do registro no Conselho:
2. Nome:
Especialidade:
N° do registro no Conselho:
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3. Nome:
Especialidade:
N° do registro no Conselho:
5. Para se habilitar como Servigo de Referéncia em Doengas Raras, o estabelecimento de saude deve cumprir os seguintes requisitos:

I. Possui equipe minima assistencial cada grupo do Eixo | ou do Eixo Il atendido pelo Servigo de Referéncia em Doengas Rara composta por:
() Sim () Nao

a. Enfermeiro: () Sim () Nao

Nome:

N° do registro no Conselho:
b. Técnico de enfermagem () Sim () Nao
Nome:

N° do registro no Conselho:
c. Médico com titulo de especialista na area da especialidade que acompanha, registrado no Conselho Regional de Medicina e/ou comprovagao de atuagéo na
doenca rara especifica por pelo menos 5 (cinco) anos. () Sim (') Nao

Nome:
Especialidade:
N° do registro no Conselho:
d. Médico geneticista
Nome:

N° do registro no Conselho:
e. Neurologista;

Nome:

N° do registro no Conselho:
f. Pediatra (quando atender crianga);
Nome:

N° do registro no Conselho:
g. Clinico Geral (quando atender adulto);
Nome:

N° do registro no Conselho:
h. Psicélogo;

Nome:

N° do registro no Conselho:
i. Nutricionista (quando atender Erros Inatos do Metabolismo);
Nome:

N° do registro no Conselho:
j. Assistente Social.

Nome:

N° do registro no Conselho:
II. Conta com um responsavel técnico que deve ser médico, registrado no Conselho Regional de Medicina ( ) Sim ( ) Nao
Nome:
Especialidade:
N° do registro no Conselho:
lll. Assume a responsabilidade técnica por uma Unica unidade habilitada pelo SUS

() Sim () Nao

IV. Reside no mesmo municipio no qual se encontra o Servigo de Atengado Especializada em Doenga Rara pelo qual é responsavel ou em cidades circunvizinhas.
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() Sim () Nao
V. O responsavel técnico possui titulo de especialista na area da especialidade que acompanha e/ou comprovacgao de atuagao na area por pelo menos cinco anos
para uma das doencgas raras acompanhadas pelo Servigo de Referéncia. () Sim () Nao

ANEXO VI

Cddigo: Alterar Nome
02.02.05.007-6 Identificag&o de glicidios urinarios por cromatografia (camada delgada)
Incluir:Descricao Consiste na analise de glicidios urinarios por cromatrografia (camada delgada)
Incluir: Servigo/Classificagdo 145/011 - Exames de genética (Servigo de diagndstico por laboratério clinico)
Excluir: Instrumento de Registro 01-BPA (Consolidado)
Incluir: Instrumento de Registro 06-APAC (Proc.Secundario)
Incluir: Regra Condicionada 008- Sem valor quando apresentado como APAC secundario tem valor zerado
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