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ANEXO II - DIRETRIZES DE UTILIZAGAO PARA COBERTURA DE
PROCEDIMENTOS NA SAUDE SUPLEMENTAR

ABLACAO POR RADIOFREQUENCIA/CRIOABLACAO DO CANCER
PRIMARIO HEPATICO POR LAPAROTOMIA; ABLAGAO POR
RADIOFREQUENCIA/CRIOABLACAO DO CANCER PRIMARIO HEPATICO
POR VIDEOLAPAROSCOPIA; ABLACAO POR
RADIOFREQUENCIA/CRIOABLAGCAO PERCUTANEA DO CANCER PRIMARIO
HEPATICO GUIADA POR ULTRASSONOGRAFIA E/OU TOMOGRAFIA
COMPUTADORIZADA

1. Cobertura obrigatoéria para pacientes Child A ou B com carcinoma hepatico
primario quando a doenca for restrita ao figado e as lesdes forem menores

que 4cm.

ACILCARNITINAS, PERFIL QUALITATIVO E/OU QUANTITATIVO COM
ESPECTROMETRIA DE MASSA EM TANDEM

1. Cobertura obrigatéria quando preenchido pelo menos um dos seguintes
critérios:

a. criancas de qualquer idade que apresentem um episédio ou episodios
recorrentes de hipoglicemia hipocetética ou deterioracdao neuroldgica rapida
(letargia, ataxia, convulsdes ou coma), precipitada por jejum prolongado, ou
baixa ingesta, como por exemplo, por vOmitos, ou por aumento das
necessidades energéticas (exercicio prolongado, febre, infecgdes);

b. criancas de qualquer idade com sindrome de Reye ou “Reye-like”
(encefalopatia aguda ndo inflamatéria com hiperamonemia e disfungao
hepatica);

c. pacientes de qualquer idade com cardiomiopatia dilatada ou hipertrofica sem
diagndstico etioldgico;

d. pacientes de qualquer idade com miopatia esquelética (fraqueza e dor

muscular, episddios de rabdomidlise) ou doencas neuromusculares.
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ANGIOTOMOGRAFIA CORONARIANA

1. Cobertura obrigatéria quando preenchido pelo menos um dos seguintes
critérios (realizacdo apenas em aparelhos multislice com 64 colunas de
detectores ou mais):

a. avaliacdo inicial de pacientes sintomaticos com probabilidade pré-teste de 10 a
70% calculada segundo os critérios de Diamond Forrester revisadol, como
uma opcgao aos outros métodos diagnosticos de doencga arterial coronariana,

conforme tabela a sequir:

Probabilidade pré-teste em pacientes com dor toracica (%)

Angina Tipica Angina Atipica Dor ndao anginosa
Homem Mulher Homem Mulher Homem Mulher

30-39 59,1 22,5 28,9 9,6 17,7 5,3
40-49 68,9 36,7 38,4 14 24,8 8

50-59 77,3 47,1 48,9 20 33,6 11,7

60-69 83,9 57,7 59,4 27,7 43,7 16,9

70-79 88,9 67,7 69,2 37 54,4 23,8

>80 92,5 76,3 77,5 47,4 64,6 32,3

(adaptado de T.S.S. Genders ET AL, 2011)

b. dor toracica aguda, em pacientes com TIMI RISK 1 e 2, com sintomas
compativeis com sindrome coronariana aguda ou equivalente anginoso e sem
alteracdes isquémicas ao ECG e marcadores de necrose miocardica;

c. para descartar doenca coronariana isquémica, em pacientes com diagndstico
estabelecido de insuficiéncia cardiaca (IC) recente, onde permaneca duvida
sobre a etiologia da IC mesmo apds a realizacdo de outros exames
complementares;

d. em pacientes com quadro clinico e exames complementares conflitantes,
guando permanece duvida diagndstica mesmo apds a realizacdo de exames
funcionais para avaliagao de isquemia;

e. pacientes com suspeita de coronarias anémalas.

Referéncias Bibliograficas:

1. Genders TS, Steyerberg EW, Alkadhi H, Leschka S, Desbiolles L, Nieman K,
Galema TW, Meijboom WB, Mollet NR, de Feyter PJ, Cademartiri F, Maffei E,
Dewey M, Zimmermann E, Laule M, Pugliese F, Barbagallo R, Sinitsyn V,
Bogaert J, Goetschalckx K, Schoepf UJ, Rowe GW, Schuijf JD, Bax J]J], de Graaf
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ACCF/SCCT/ACR/AHA/ASE/ASNC/NASCI/SCAI/SCMR 2010 Appropriate Use
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Cardiovascular Computed Tomography, the American College of Radiology, the
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ANTICORPOS ANTI PEPTIDEO CICLICO CITRULINADO - IGG (ANTI CCP)

1. Cobertura obrigatéria na investigacao diagndstica de Artrite Reumatodide,

quando o fator reumatdide for negativo.

AUDIOMETRIA VOCAL COM MENSAGEM COMPETITIVA/ AVALIAGAO DO
PROCESSAMENTO AUDITIVO CENTRAL

1. Cobertura obrigatoéria para pacientes a partir de 3 anos de idade, conforme
indicacgdo do médico assistente, quando preenchido pelo menos um dos

critérios do Grupo I e nenhum dos critérios do Grupo II:

Grupo I

. dificuldades de aprendizagem;

. dificuldade de compreensao em ambientes ruidosos;
dificuldade de comunicacdo oral e/ou escrita;

. agitados, hiperativos ou muito quietos;

. alteracao de comportamento e/ou de atencao;

00 T o

dificuldades auditivas ndo organicas (resultado de audiometria tonal normal).
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Grupo II

a. pacientes com habilidades de linguagem receptiva e emissiva insuficientes
para compreender as tarefas verbais solicitadas ou que apresentem problemas
cognitivos;

b. auséncia de avaliacao audioldgica basica prévia.

Referéncias Bibliograficas:

1. Momensohn-Santos, T. M.; Branco-Barreiro, F. C. A. - Avaliacao e Intervencao
Fonoaudioldégica no Transtorno de Processamento Auditivo Central - In:
Ferreira, L. P. (Org.) — Tratado de Fonoaudiologia — Sao Paulo: Roca, 2004.

2. Pereira, L. D. - Avaliagdao do Processamento Auditivo Central. In: Filho, O. L.
(Org.) — Tratado de Fonoaudiologia — 22. edigao, Ribeirao Preto, SP: Tecmedd,
2005.

AVIDEZ DE IGG PARA TOXOPLASMOSE
1. Cobertura obrigatéria para gestantes com sorologia IgM positiva para
toxoplasmose, quando preenchido pelo menos um dos seguintes critérios:

a. quando o resultado do IgM for maior que 2;
b. quando o resultado do IgM estiver entre 1 e 2 na primeira testagem e

aumentar na segunda testagem, realizada apods intervalo de 3 a 4 semanas.

BIOPSIA PERCUTANEA A VACUO GUIADA POR RAIO X OU
ULTRASSONOGRAFIA - US (MAMOTOMIA)
1. Cobertura obrigatéria quando preenchidos todos os seguintes critérios:

a. estudo histopatoldgico de lesdes nao palpaveis;
b. nddulos mamarios menores que 2 cm;

c. nédulos mamarios nas categorias 4 e 5 de BI-RADS.

11



fQ
A N Agéncia Nacional de
« Saiide Suplementar

BLOQUEIO COM TOXINA BOTULINICA TIPO A PARA TRATAMENTO DE
DISTONIAS FOCAIS, ESPASMO HEMIFACIAL E ESPASTICIDADE

1.

Cobertura obrigatéria para o tratamento das distonias focais e segmentares
quando preenchido pelo menos um dos critérios do Grupo I e nenhum dos

critérios do Grupo II:

Grupo I

"D a0 T o

blefaroespasmo;

. distonia laringea;

espasmo hemifacial;

. distonia cervical;

distonia oromandibular;

caimbra do escrivao.

Grupo II

a. gravidez ou amamentacao;

. hipersensibilidade a toxina botulinica ou a um de seus componentes;

. doenca neuromuscular associada (por exemplo: doencas do neur6nio motor,

miastenia gravis);

. uso concomitante de potencializadores do bloqueio neuromuscular (por

exemplo: aminoglicosideos);

. presenca provavel de anticorpos contra a toxina botulinica, definida por perda

de resposta terapéutica, apdés um determinado numero de aplicacdes, em
paciente com melhora inicial;

perda definitiva de amplitude articular por anquilose ou retracdo tendinea.

. Cobertura obrigatéria para portadores de espasticidade que apresentarem

comprometimento funcional, ou dor ou risco de estabelecimento de
deformidades osteomusculares, desde que esteja garantida a seguranca do
paciente (pelos seus familiares ou cuidadores no seguimento do tratamento,
monitorizacdo dos efeitos adversos e adesdao as medidas instituidas) quando
preenchido pelo menos um dos critérios do Grupo I e nenhum dos critérios do

Grupo II:

12
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Grupo I

. paraplegia espastica tropical (CID G04.1);
. paralisia cerebral espastica (CID G80.0 );
diplegia espastica (CID G80.1);

. hemiplegia infantil (CID G80.2);

. hemiplegia espastica (CID G81.1);
paraplegia espastica (CID G82.1);

. tetraplegia espastica (CID G82.4);

> Q ™m0 a0 T o

. sequelas de hemorragia subaracndidea (CID 169.0);

i. sequelas de hemorragia intracerebral (CID 169.1);

j. sequelas de outras hemorragias intracranianas nao traumaticas (CID
169.2);

k. sequelas de infarto cerebral (CID 169.3);

|. sequelas de acidente vascular cerebral ndo especificado como hemorragico ou
isquémico (CID 169.4);

m. sequelas de outras doengas cerebrovasculares e das nao especificadas

(CID 169.8);

n. sequelas de traumatismo intracraniano (CID T90.5);

0. sequelas de outros traumatismos especificados da cabega (CID T90.8).
Grupo II
a. hipersensibilidade a um ou mais componentes da formulagao das

apresentacgoes de TBA;

b. perda definitiva da mobilidade articular por contratura fixa ou anquilose
com EAM grau 4 (Escala de Ashworth Modifcada);

c. doencgas da juncdo neuromuscular (miastenia gravis, sindrome de Eaton-
Lambert);

d. desenvolvimento de anticorpos contra TBA;

e. infeccao no local de aplicacao;

f. gravidez ou amamentagao;

g. uso concomitante de potencializadores do bloqueio neuromuscular (por

exemplo, aminoglicosidios ou espectiomicina);
h. impossibilidade de seguimento do acompanhamento médico e de manutencgao

dos cuidados de reabilitagdao propostos.

Referéncias Bibliograficas:

13
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1. Portaria SAS/MS n° 376, de 10 de novembro de 2009.
2. PORTARIA SAS/MS n© 377, de 10 de novembro de 2009.

BRAF

1. Cobertura obrigatéria para o diagndstico de elegibilidade de pacientes com
indicacdo de uso de medicacdo em que a bula determine a andlise de

presenca/mutacao dos genes para o inicio do tratamento.

CINTILOGRAFIA DO MIOCARDIO - corresponde aos seguintes
procedimentos: CINTILOGRAFIA DO MIOCARDIO PERFUSAO - ESTRESSE
FARMACOLOGICO; CINTILOGRAFIA DO MIOCARDIO PERFUSAO -
ESTRESSE FfSICO; CINTILOGRAFIA DO MIOCARDIO PERFUSAO -
REPOUSO

1. Cobertura obrigatéria de cintilografia de perfusdao miocardica em repouso na
suspeita de Sindrome Coronariana Aguda quando ECG ndo diagndstico
(normal ou inconclusivo) e marcador de necrose miocardica negativo, quando
preenchido pelo menos um dos seguintes critérios:

a. suspeita de infarto de ventriculo direito;

b. suspeita de infarto com reperfusao, nao diagnosticado por exames
convencionais;

c. na investigacao de dor toracica em situacao de emergéncia.

2. Cobertura obrigatéria de cintilografia de perfusdao miocardica em repouso em
pacientes com dor toracica aguda na suspeita de inflamagao ou infiltracdo

miocardica.

3. Cobertura obrigatéria da cintilografia de perfusdo miocardica de repouso e de
estresse na avaliacdo e estratificacdo de risco de paciente com Sindrome
Coronariana Aguda confirmada para:

a. avaliacdo de isquemia miocardica residual, avaliacdo de miocardio viavel e
para avaliacdo funcional de lesdes coronarianas detectadas no estudo
anatomico das coronarias;

b. Identificacdo da gravidade e extensdao da area de isquemia induzida em

pacientes com estabilizacdo clinica com terapia medicamentosa.

14
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Cobertura obrigatéria de cintilografia de perfusdao miocardica de estresse e
repouso na identificacdo do vaso relacionado a isquemia quando preenchido
pelo menos um dos seguintes critérios:
. doenca arterial coronaria (DAC) comprovada quando ha necessidade de
localizacdo e/ou quantificacdo da area isquémica a ser revascularizada;
. avaliacdo de isquemia em lesdo intermediaria (de 50 a 80% de estenose)

identificada na coronariografia diagndstica ou angiotomografia.

Cobertura obrigatéria para deteccao de viabilidade miocardica em pacientes
com disfuncdo ventricular grave (fracdo de ejecdo do ventriculo esquerdo <

40%) com DAC suspeita ou confirmada.

Cobertura obrigatdria de cintilografia de perfusdo miocardica de estresse e
repouso para estratificacdo de risco, quando ha suspeita de DAC e quando
preenchido pelo menos um dos seguintes critérios:

. na estratificacao pré-operatdria de cirurgia vascular arterial em pacientes com
pelo menos 1 dos seguintes fatores de risco clinicos: histéria prévia de DAC,
histéria de insuficiéncia cardiaca, historia de doenca cerebrovascular, diabetes
melitus, e/ou creatinina sérica maior que 2mg/dL;

. estratificacdo pré-operatéria de cirurgia geral em pacientes com diagndstico
confirmado de pelo menos uma das seguintes cardiopatias: infarto agudo do
miocardio ocorrido nos ultimos 6 meses, angina instavel, insuficiéncia cardiaca
descompensada ou doenca valvar grave;

. estratificacdo pré-operatoria antes de cirurgia geral de risco intermediario ou
alto em pacientes com capacidade funcional menor ou igual a 4 METS ou que
seja impossivel avaliar a capacidade funcional quando preenchido pelo menos
1 dos seguintes fatores de risco: histéria prévia de DAC, histéria de
insuficiéncia cardiaca, histéria de doenca cerebrovascular, diabetes melitus,

e/ou creatinina sérica maior que 2mg/dL.

Cobertura obrigatdria de cintilografia de perfusdo miocardica de estresse e
repouso para estratificacdo de risco, quando ha suspeita de DAC ou DAC
confirmada e quando preenchido pelo menos um dos seguintes critérios:

. paciente sintomatico com probabilidade pré-teste de 10 a 90% segundo
Diamond Forrester e com incapacidade de realizagdo de teste ergométrico ou
contra-indicacao;

. paciente com teste ergométrico inconclusivo ou positivo, escore de DUKE

intermediario ou alto, quando houver suspeita de ser falso positivo ou quando

15
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houver necessidade de quantificar o grau e extensao da isquemia para

definicao de tratamento;

. probabilidade pré-teste maior ou igual a 10%, pelos critérios de Diamond e

Forrester, mas incapazes de realizar o teste de esforco ou com ECG basal
alterado e de dificil interpretacao devido a ritmo de marcapasso, sindrome de
Wolf Parkinson White, infra de ST > 1mm ou BRE completo;

paciente sintomatico com lesao coronaria com estenose inferior a 50%,
documentada por métodos anatdmicos, para definicdo da presenca de

isquemia miocardica funcional.

. Cobertura obrigatoria de cintilografia de perfusdao miocardica de estresse e

repouso para pacientes com suspeita de DAC submetidos a exames prévios

para avaliacao de isquemia com resultados inconclusivos ou conflitantes:

. pacientes com diabetes mellitus quando preenchido pelo menos um dos

seguintes critérios: com doenca ha pelo menos dez anos ou microangiopatia
diabética ou fatores de risco para DAC (HAS, Tabagismo, dislipidemia ou

historia familiar de DAC precoce);

. pacientes com evidéncia de aterosclerose documentada por exames

complementares;

. Escore de Framingham indicando risco maior ou igual a 20% de eventos em

10 anos.

. Cobertura obrigatéria de cintilografia de perfusdao miocardica de estresse e

repouso na investigacao de pacientes com revascularizacdo miocardica prévia
(cirdrgica ou percutdnea) quando preenchido pelo menos um dos seguintes

critérios:

. presenca de resultados sub-6timos ou complicagdes durante o procedimento,

para definicdao de isquemia residual;

. recorréncia dos sintomas ou equivalentes isquémicos como dispnéia, sincope

ou arritmia ventricular apds revascularizagao;

estratificacdo de risco do paciente apds revascularizagao.

10. Cobertura obrigatéria da cintilografia miocardica de repouso e de estresse na

avaliacdao e estratificacdao de risco de paciente com DAC conhecida submetido
a terapia medicamentosa apdés 6 meses de inicio e/ou alteracdo do

tratamento.
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CIRURGIA DE ESTERILIZACAO FEMININA (LAQUEADURA TUBARIA/
LAQUEADURA TUBARIA LAPAROSCOPICA)

1. Cobertura obrigatdria em casos de risco a vida ou a saude da mulher ou do
futuro concepto, testemunhado em relatério escrito e assinado por dois

médicos, ou quando preenchidos todos os seguintes critérios:

a. mulheres com capacidade civil plena;

b. maiores de vinte e cinco anos de idade ou com, pelo menos, dois filhos vivos;

c. seja observado o prazo minimo de sessenta dias entre a manifestacdo da
vontade e o ato cirdrgico para os devidos aconselhamentos e informagoes;

d. seja apresentado documento escrito e firmado, com a expressa manifestacao
da vontade da pessoa, apds receber informacdes a respeito dos riscos da
cirurgia, possiveis efeitos colaterais, dificuldades de sua reversao e opcdes de
contracepcdo reversiveis existentes;

e. em caso de casais, com o consentimento de ambos os conjuges expresso em

documento escrito e firmado;
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f. toda esterilizacdo cirdrgica sera objeto de notificagdo compulséria a direcao do
Sistema Unico de Saude.

2. E vedada a realizacdo de laqueadura tubdria quando preenchidos pelo menos

um dos seguintes critérios:

a. durante os periodos de parto ou aborto, exceto nos casos de comprovada
necessidade, por cesarianas sucessivas anteriores;

b. através de cesarea indicada para fim exclusivo de esterilizagao;

c. quando a manifestagao de vontade expressa para fins de esterilizagao
cirurgica (laqueadura) ocorrer durante alteracbes na capacidade de
discernimento por influéncia de alcool, drogas, estados emocionais alterados
ou incapacidade mental temporaria ou permanente;

d. em pessoas absolutamente incapazes, exceto mediante autorizacao judicial,

regulamentada na forma da Lei.

Referéncia Bibliografica:

Lei n© 9.263 de 12 de Janeiro de 1996.

CIRURGIA DE ESTERILIZAGAO MASCULINA (VASECTOMIA)

A esterilizacdo masculina por método cirdrgico € um conjunto de acles
complexas das quais o ato médico-cirurgico de ligadura bilateral dos canais

deferentes é apenas uma das etapas.

1. A esterilizagdo cirdrgica voluntaria como método contraceptivo através da
Vasectomia (Cirurgia para esterilizacdo masculina) tem cobertura obrigatéria
quando preenchidos todos os critérios do Grupo I e nenhum dos critérios do

Grupo II:

Grupo I

a. homens com capacidade civil plena;

b. maiores de vinte e cinco anos de idade ou com, pelo menos, dois filhos vivos;

c. seja observado o prazo minimo de sessenta dias entre a manifestacdo da
vontade e o ato cirdrgico para os devidos aconselhamentos e informagoes;

d. seja apresentado documento escrito e firmado, com a expressa manifestacao

da vontade da pessoa, apds receber informagdes a respeito dos riscos da
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cirurgia, possiveis efeitos colaterais, dificuldades de sua reversao e opgdes de
contracepcdo reversiveis existentes;

e. em caso de casais, com o consentimento de ambos os cOnjuges expresso em
documento escrito e firmado;

f. o procedimento cirurgico deve ser devidamente registrado em prontudrio e
serd objeto de notificacdo compulséria a direcdo do Sistema Unico de Salde,
cabendo ao médico executor do procedimento fazé-la;

g. seja realizado por profissional habilitado para proceder a sua reversao;

h. avaliacao psicoldgica prévia da condicdo emocional e psicolégica do paciente.

Grupo II

a. durante a ocorréncia de alteracdes na capacidade de discernimento por
influéncia de alcool, drogas, estados emocionais alterados, incapacidade
mental temporaria ou permanente e devidamente registradas no parecer
psicoldgico e/ou psiquiatrico;

b. em pessoas incapazes, exceto mediante autorizacao judicial, regulamentada

na forma da lei.

Referéncia Bibliografica:

Lei n© 9.263 de 12 de Janeiro de 1996.

CIRURGIA REFRATIVA - PRK OU LASIK

1. Cobertura obrigatdria para pacientes com mais de 18 anos e grau estavel ha

pelo menos 1 ano, quando preenchido pelo menos um dos seguintes critérios:

a. miopia moderada e grave, de graus entre - 5,0 a - 10,0 DE, com ou sem
astigmatismo associado com grau até -4,0 DC com a refracao medida através
de cilindro negativo;

b. hipermetropia até grau 6,0 DE, com ou sem astigmatismo associado com grau

até 4,0 DC, com a refracao medida através de cilindro negativo.

CITOMEGALOVIRUS - QUALITATIVO, POR PCR

1. Cobertura obrigatéria quando preenchido pelo menos um dos seguintes
critérios:
a. pacientes imunocomprometidos (condicdo clinica que interfira na resposta

imunoldgica detectavel por método soroldgico);
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b. pacientes com infecgdes congénitas.

COLOBOMA - CORREGCAO CIRURGICA

1. Cobertura obrigatéria quando preenchido pelo menos um dos seguintes
critérios:
a. exposigao corneal;

b. risco de Ulcera e perfuragao de cérnea.

COLOCACAO DE BANDA GASTRICA POR VIDEOLAPAROSCOPIA OU POR
VIA LAPAROTOMICA

1. Cobertura obrigatéria para pacientes com idade entre 18 e 65 anos, com
falha no tratamento clinico realizado por, pelo menos, 2 anos e obesidade
moérbida instalada ha mais de cinco anos, quando preenchido pelo menos um

dos critérios listados no grupo I e nenhum dos critérios listados no grupo II:

Grupo I

a. Indice de Massa Corpérea (IMC) entre 35 Kg/m2 e 39,9 Kg/m2, com co-
morbidades (doencas agravadas pela obesidade e que melhoram quando a
mesma € tratada de forma eficaz) que ameacem a vida (diabetes, ou apnéia
do sono, ou hipertensao arterial, ou dislipidemia, ou doenca coronariana, ou
osteo-artrites, entre outras);

b. IMC entre 40 Kg/m2 e 50 Kg/m2, com ou sem co-morbidade.

Grupo II

a. pacientes com IMC superior a 50 kg/m2;

b. pacientes psiquiatricos descompensados, especialmente aqueles com quadros
psicoticos ou demenciais graves ou moderados (risco de suicidio);

c. uso de alcool ou drogas ilicitas nos ultimos 5 anos;

d. habito excessivo de comer doces.

Referéncia Bibliografica:

Resolugao do CFM n° 1.942/2010.
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CORDOTOMIA-MIELOTOMIAS POR RADIOFREQUENCIA

1. Cobertura obrigatéria quando preenchido pelo menos um dos seguintes
critérios:

a. dor de origem neoplasica;

b. espasticidade em pacientes paraplégicos nao deambuladores, para o

tratamento da dor nociceptiva (dor aguda ou tipo choque).

DERMOLIPECTOMIA

1. Cobertura obrigatéria em casos de pacientes que apresentem abdome em
avental decorrente de grande perda ponderal (em consequéncia de
tratamento clinico para obesidade mérbida ou apds cirurgia de reducao de
estbmago), e apresentem uma ou mais das seguintes complicacOes:
candidiase de repeticdo, infeccdes bacterianas devido as escoriagdes pelo

atrito, odor fétido, hérnias, etc.

DIMERO-D

1. Cobertura obrigatéria quando preenchido pelo menos um dos seguintes
critérios:

a. avaliagao de pacientes adultos com sinais e sintomas de trombose venosa
profunda dos membros inferiores;

b. avaliagdo hospitalar ou em unidades de emergéncia de pacientes adultos com

sinais e sintomas de embolia pulmonar.

ECODOPPLERCARDIOGRAMA FETAL COM MAPEAMENTO DE FLUXO

1. Cobertura obrigatéria para gestantes com idade gestacional a partir de 18
semanas de gestacdo no momento da solicitacdo de autorizagdao do

procedimento.

EGFR

1. Cobertura obrigatéria para o diagndstico de elegibilidade de pacientes com
indicacdo de uso de medicacdo em que a bula determine a andlise de

presenca/mutacdo dos genes para o inicio do tratamento.
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ELETROFORESE DE PROTEINAS DE ALTA RESOLUCAO

1. Cobertura obrigatéria em casos de investigacdo do mieloma multiplo,

plasmocitoma, gamopatia monoclonal e outras doengas imunoproliferativas.

EMBOLIZAGCAO DE ARTERIA UTERINA

1. Cobertura obrigatéria para mulheres portadoras de leiomiomas uterinos
intramurais sintomaticos ou miomas multiplos sintomaticos na presenca do
intramural quando preenchidos todos os critérios do Grupo I e nenhum dos

critérios do Grupo II:

Grupo I

a. queixa de menorragia/metrorragia, dismenorreia, dor pélvica, sensacdo de
pressdo supra-pubica e/ou compressao de érgaos adjacentes;

b. alteracdo significativa da qualidade de vida ou capacidade laboral.

Grupo II

mulheres assintomaticas;

. adenomiose isolada;

mioma subseroso pediculado;

. leiomioma submucoso (50% do diametro na cavidade uterina);
leiomioma intraligamentar;

didametro maior que 10 cm;

. extensao do mioma acima da cicatriz umbilical,

> Q ™0 a0 oW

. neoplasia ou hiperplasia endometriais;
i.presenca de malignidade;

j. gravidez/amamentacgao;

k. doenca inflamatdria pélvica aguda;
I.vasculite ativa;

m. histdria de irradiacao pélvica;

n. coagulopatias incontrolaveis;

o. insuficiéncia renal;

p. uso concomitante de analogos de GnRH;
q

. desejo de gravidez*
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*exceto quando contra-indicada a miomectomia ou outras alternativas

terapéuticas conservadoras.

ESTIMULACAO ELETRICA TRANSCUTANEA

1. Cobertura obrigatéria quando preenchido pelo menos um dos critérios listados

no grupo I e nenhum dos critérios do grupo II:

Grupo I

. dor neurogénica;

. dor musculo-esquelética;

dor visceral;

. dor simpaticamente mediada;
. dor pés-traumatica;

dor leve a moderada pos-operatéria;

@ "0 a0 T o

. espasticidade da lesao medular e hemiplegia decorrente de acidente vascular

encefalico.

Grupo II

a. paciente no primeiro trimestre da gestacao;
b. para melhora do equilibrio dos pacientes com sequela de AVE em fase crénica;
C. pacientes portadores de:
e Mmarcapassos cardiacos;
e arritmias cardiacas, a menos que tenha sido recomendada pelo médico
assistente;
e dor de etiologia desconhecida;
e epilepsia, a menos que tenha sido recomendada pelo médico assistente.
d. quando a estimulagao ocorrer nas seguintes regioes:
e na parte anterior do pescoco;
e na regido da cabecga, quando posicionado de forma transcerebral;
e pele com solugao de continuidade;
e pele com parestesia ou anestesia (sensibilidade anormal);
e abdomen durante a gestacdo;
e regioes com implantes metalicos;
e areas recentemente irradiadas;
e proximo a boca e sobre os olhos;
e sobre o seio carotideo.
24



fQ
A N Agéncia Nacional de
« Saiide Suplementar

FATOR V LEIDEN, ANALISE DE MUTAGCAO

. Cobertura obrigatéria quando preenchido pelo menos um dos seguintes critérios:
. pacientes com trombose venosa recorrente;
. pacientes com trombose venosa em veia cerebral, mesentérica ou hepatica;

pacientes gestantes ou usuarias de contraceptivos orais com trombose venosa;

Q 0 T 9

. pacientes do sexo feminino e idade inferior a 50 anos com Infarto Agudo do
Miocardio (IAM);

. pacientes com idade inferior a 50 anos, com qualquer forma de trombose venosa;

)

f. familiares de pacientes com trombose venosa em idade inferior a 50 anos.

GALACTOSE-1-FOSFATO URIDILTRANSFERASE

1. Cobertura obrigatéria quando preenchido pelo menos um dos seguintes critérios:

a. recém-nascidos com teste de triagem neonatal positivo para galactosemia
(concentracdo sanguinea de galactose aumentada);

b. pacientes com suspeita de doencas do metabolismo da galactose, especialmente

galactosemia classica.

GASTROPLASTIA (CIRURGIA BARIATRICA) POR VIDEOLAPAROSCOPIA
OU POR VIA LAPAROTOMICA

1. Cobertura obrigatdria para pacientes com idade entre 18 e 65 anos, com falha no
tratamento clinico realizado por, pelo menos, 2 anos e obesidade mérbida
instalada ha mais de cinco anos, quando preenchido pelo menos um dos critérios

listados no Grupo I e nenhum dos critérios listados no Grupo II:

Grupo I

a. Indice de Massa Corpdrea (IMC) entre 35 Kg/m2 e 39,9 Kg/m2, com co-
morbidades (doencas agravadas pela obesidade e que melhoram quando a
mesma é tratada de forma eficaz) que ameacem a vida (diabetes, ou apnéia
do sono, ou hipertensao arterial, ou dislipidemia, ou doenga coronariana, ou
osteo-artrites, entre outras);

b. IMC igual ou maior do que 40 Kg/m2, com ou sem co-morbidades.

Grupo II
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a. pacientes psiquidtricos descompensados, especialmente aqueles com quadros

psicéticos ou demenciais graves ou moderados (risco de suicidio);

b. uso de alcool ou drogas ilicitas nos ultimos 5 anos.

Referéncia Bibliografica

Resolugao do CFM n° 1.942/2010.

HEPATITE B - TESTE QUANTITATIVO

. Cobertura obrigatéria quando preenchido pelo menos um dos seguintes critérios:
. para a caracterizagdo da fase replicativa da infeccdo pelo virus da hepatite B
(HBV), quando o HBeAg for negativo, nos pacientes cirroticos ou com
coagulopatias em avaliacao para inicio de tratamento para a hepatite B;

. na avaliacdo inicial pré-tratamento para a hepatite B de qualquer paciente
portador de hepatite B, quando este apresentar HBsAg positivo, ALT elevada e
HBeAg negativo;

. na monitorizacao apds o tratamento medicamentoso de pacientes com provaveis
cepas mutantes pre-core, a cada seis meses no 1° ano de acompanhamento e,

apos este periodo, uma vez por ano.

HEPATITE C - GENOTIPAGEM

1. Cobertura obrigatéria na avaliacdo para inicio de tratamento da hepatite C, na

presenca de atividade necro-inflamatéria e fibrose moderada a intensa
evidenciada em bidpsia hepadtica realizada nos ultimos 2 anos*, quando
preenchidos pelo menos um dos critérios listados no Grupo I e nenhum dos

critérios listados no Grupo II:

Grupo I

a. pacientes com hepatite viral aguda C;

b. pacientes com hepatite viral cronica C com idade entre 12 e 70 anos, contagem

de plaguetas acima de 50.000/mm?3 e contagem de neutrdéfilos superior a
1.500/mm?3).

Grupo II

a. tratamento prévio com interferon peguilado associado ou ndo a ribavirina;

b. consumo abusivo de alcool nos ultimos 6 meses;

c. hepatopatia descompensada;

d. cardiopatia grave;
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e. doenca da tiredide descompensada;
f. neoplasias;
g. diabetes mellitus tipo I de dificil controle ou descompensada;
h. convulsdes nao controladas;
i. imunodeficiéncias primarias;
j. controle contraceptivo inadequado;

k. gravidez (beta-HCG positivo).

* Exceto nos casos de pacientes com hepatite viral aguda C com diagndstico bem
estabelecido, hemofilia ou cirrose compensada com varizes de es6fago e indicios
ecograficos dessa situacdo, por ser a bidpsia hepatica contra-indicada nestas

situacoes.

HER-2

1. Cobertura obrigatéria para o diagndstico de elegibilidade de pacientes com
indicacdo de uso de medicacdo em que a bula determine a analise de

presenca/mutacdo dos genes para o inicio do tratamento.

HIV, GENOTIPAGEM

1. Cobertura obrigatéria quando preenchido pelo menos um dos critérios do

Grupo I e nenhum dos critérios do Grupo II:

Grupo I

a. pacientes em uso regular de TARV (terapia anti-retroviral) ha pelo menos 6
meses e com carga viral (CV) detectavel acima de 5.000 copias/ml;

b. gestantes em uso regular de TARV ha pelo menos 3 meses e com CV acima de
5.000 cépias/ml;

c. pacientes candidatos ao uso de enfuvurtida (T20), conforme Nota Técnica n°
50/2005 GAB/PN DST-AIDS/SVS/MS.
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Grupo II
a. genotipagem anterior indicando multi-resisténcia (presenca de "R" a todas as
drogas segundo algoritmo da Rede Nacional de Genotipagem- RENAGENO);
e/ou
b. pacientes com carga viral inferior a 5.000 cépias/ml; e/ou

c. nao adesao ao tratamento.
HLA-B27, FENOTIPAGEM

1 Cobertura obrigatéria na investigacdo diagndstica de Espondilite
Anquilosante quando a ressonancia magnética for inconclusiva para a presenca

ou nao de sacro-iliite.

IMPLANTE COCLEAR

Cobertura obrigatdria, unilateral ou bilateral, conforme indicacdo do médico

assistente, nos seguintes casos:

1. Em criancas com até 4 anos de idade incompletos, que apresentem perda
auditiva neurossensorial, de grau severo e ou profundo bilateral, quando
preenchidos todos os seguintes critérios:

a. experiéncia com uso de aparelhos de amplificacdo sonora individual (AASI)
por um periodo minimo de trés meses. Em casos de meningite e/ou surdez
profunda de etiologia genética comprovada, nao € obrigatéria a
experiéncia com AASI;

b. idade minima de 6 meses na perda auditiva profunda e idade minima de
18 meses na perda auditiva severa;

c. falta de acesso aos sons de fala em ambas as orelhas com AASI, ou seja,
limiares em campo livre com AASI piores que 50dBNA nas frequéncias da
fala (500Hz a 4KHz);

d. adequacgao psicoldgica, motivacao e expectativa adequada da familia para
o uso do implante coclear e para o processo de reabilitacdo

fonoaudioldgica.

2. Em criancgas a partir de 4 até 7 anos de idade incompletos, que apresentem
perda auditiva neurossensorial, de grau severo e ou profundo bilateral,

guando preenchidos todos os seguintes critérios:
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a. resultado igual ou menor que 50% de reconhecimento de sentencas em
conjunto aberto com uso de AASI na orelha a ser implantada;
b. presenca de indicadores favoraveis para o desenvolvimento de linguagem
oral;
c. adequacgao psicoldgica, motivacao e expectativa adequada da familia para
o uso do implante coclear e para o processo de reabilitagao

fonoaudioldgica.

3. Em criancas a partir de 7 até 12 anos de idade incompletos, que
apresentem perda auditiva neurossensorial, de grau severo e ou profundo
bilateral, quando preenchidos todos os seguintes critérios:

a. resultado igual ou menor que 50% de reconhecimento de sentencas em
conjunto aberto com uso de AASI na orelha a ser implantada, com
percepcao de fala diferente de zero em conjunto fechado;

b. presenca de cdédigo linguistico oral em desenvolvimento. Devem
apresentar comportamento linguistico predominantemente oral. Podem
apresentar atraso no desenvolvimento da linguagem oral considerando a
sua idade cronolégica, manifestado por simplificacdes fonoldgicas,
alteracdes sintaticas (uso de frases simples compostas por trés a quatro
palavras), alteracdes semanticas (uso de vocabuldrio com significado em
menor nimero e em menor complexidade, podendo ser restrito para as
situacdes domiciliares, escolares e outras situacdes do seu cotidiano) e
alteracbes no desenvolvimento pragmatico, com habilidades de narrativa e
argumentacao ainda incipientes;

c. adequacgao psicolégica, motivacdo e expectativa adequada do paciente e
da familia para o uso do implante coclear e para o processo de reabilitacao
fonoaudioldgica;

d. uso de AASI continuo e efetivo desde no minimo 2 (dois) anos de idade

sugerindo a estimulacdo das vias auditivas centrais desde a infancia.

4. Em adolescentes (a partir de 12 anos de idade), adultos e idosos, que
apresentem perda auditiva neurossensorial pré-lingual de grau severo e ou
profundo bilateral, quando preenchidos todos os seguintes critérios:

a. resultado igual ou menor que 50% de reconhecimento de sentencas em
conjunto aberto com uso de AASI na orelha a ser implantada, com

percepcgao de fala diferente de zero em conjunto fechado;
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b. presenca de cddigo linguistico oral estabelecido e adequadamente
reabilitado pelo método oral;

c. adequacgao psicolégica, motivacao e expectativa adequada do paciente e
da familia para o uso do implante coclear e para o processo de reabilitacao
fonoaudioldgica;

d. uso de AASI efetivo desde o diagndstico da perda auditiva severa a

profunda.

5. Em adolescentes (a partir de 12 anos de idade), adultos e idosos, que
apresentem perda auditiva neurossensorial pds-lingual de grau severo e ou
profundo bilateral, quando preenchidos todos os seguintes critérios:

a. resultado igual ou menor que 50% de reconhecimento de sentencas em
conjunto aberto com uso de AASI na orelha a ser implantada;

b. adequacdo psicoldgica, motivacao e expectativa adequada do paciente e
da familia para o uso do implante coclear e para o processo de reabilitacao

fonoaudioldgica.

6. Em criancas com perda auditiva pré-lingual, com diagndstico de Espectro da
Neuropatia Auditiva, quando preenchidos todos os seguintes critérios:

a. uso obrigatdrio de AASI por um tempo minimo de 12 meses em prova
terapéutica fonoaudiolégica;

b. o desempenho nos testes de percepcao auditiva da fala deve ser soberano
ao grau da perda auditiva;

c. idade minima de 30 meses para as perdas moderadas e 18 meses para as
perdas severas a profunda. A idade minima ndo é exigéncia nos casos com
etiologia genética do espectro da neuropatia auditiva comprovada;

d. os demais critérios de indicacdo do implante coclear seguem de acordo
com os itens anteriores relacionados a faixa etaria e época de instalagao

da surdez.

7. Em pacientes com perda auditiva pds-lingual, com diagnédstico de Espectro
da Neuropatia Auditiva, quando preenchidos todos os seguintes critérios:
a. o desempenho nos testes de percepgao auditiva da fala deve ser soberano

ao grau da perda auditiva;
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b. os demais critérios de indicacdao do implante coclear seguem de acordo

com os itens anteriores relacionados a faixa etaria e época de instalagao

da surdez.

8. Em pacientes com cegueira associada a surdez, independente da idade e
época da instalacdo da surdez, quando preenchidos todos os seguintes
critérios:

a. resultado de reconhecimento de sentengas em conjunto aberto com uso de
AASI for igual ou menor que 50% na orelha a ser implantada;
b. adequacdo psicologica, motivacao e expectativa adequada do paciente e

para o processo de reabilitacdo fonoaudioldgica.

Estd vedado o Implante Coclear quando preenchidos pelo menos um dos
seguintes critérios:

1. Surdez pré-lingual em adolescentes e adultos ndo reabilitados por
método oral (exceto nos casos de cegueira associada);
Pacientes com agenesia coclear ou do nervo coclear bilateral;

3. Contraindicagoes clinicas.

IMPLANTE DE ANEL INTRAESTROMAL

1. Cobertura obrigatéria, para pacientes portadores de ceratocone, que
apresentem visao insatisfatéria com uso de oculos e lentes de contato ou
que apresentem intolerdncia a lentes de contato, nos quais todas as
modalidades de tratamento clinico tenham sido tentadas, quando

preenchidos todos os critérios do Grupo I e nenhum dos critérios do Grupo
IT:

Grupo I
a. ceratometria anterior maxima K > 53 Dioptrias e < 75 Dioptrias;
b. auséncia de cicatriz central;

C. espessura corneana (paquimetria) >300 um.

Grupo II
a. ceratocone com opacidade severa da cérnea;
b. hidropsia da cérnea;
c.associacdo com processo infeccioso local ou sistémico em atividade;

d. sindrome de erosdo recorrente da cornea.
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IMPLANTE DE CARDIODESFIBRILADOR IMPLANTAVEL - CDI (INCLUI
ELETRODOS E GERADOR)

1. Cobertura obrigatdéria quando preenchido pelo menos um dos seguintes

critérios:

a. sobreviventes de parada cardiaca documentada devido a taquicardia ventricular

espontanea hemodinamicamente instavel ou fibrilacdo ventricular, de causa nao

reversivel;

b. taquicardia ventricular sustentada, hemodinamicamente instavel, espontanea, de

causa nao reversivel, com cardiopatia estrutural;

c. sincope de origem indeterminada com indugdo ao estudo eletrofisioldgico de

taquicardia ventricular sustentada, hemodinamicamente instavel ou fibrilacao

ventricular;

d. prevengdo primaria na cardiopatia isquémica, em sobreviventes de infarto agudo

do miocardio ha pelo menos 40 dias, sob tratamento farmacoldgico 6timo, sem

isquemia miocardica passivel de revascularizagao cirldrgica ou percutanea quando

preenchido pelo menos um dos seguintes critérios:

e FEVE menor ou igual a 35% e classe funcional II-III;
e fracdo de ejecdao menor ou igual a 30% e classe funcional I;
e fracao de ejecdo menor ou igual a 40%, TV ndo sustentada espontanea e

TV / FV sustentada indutivel ao estudo eletrofisioldgico.

e. prevengao primaria na cardiopatia ndo isquémica, em pacientes com
cardiomiopatia dilatada ndo isquémica, com FEVE menor ou igual a 35% e classe
funcional II-III;

f. prevencdao primaria em pacientes portadores de canalopatias (ou cardiopatia

geneticamente determinada com 1 ou mais fatores de risco de morte arritmica.!

Referéncia Bibliografica:

Diretrizes Brasileiras de dispositivos cardiacos eletronicos implantaveis (DCEI)

Sociedade Brasileira de Arritmias Cardiacas - SOBRAC/SBC Departamento de

Estimulacdo Cardiaca Artificial - DECA/SBCCV - Arq Bras Cardiol 2007; 89(6) :
e210-e237.
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IMPLANTE DE CARDIODESFIBRILADOR MULTISSITIO - TRC-D (GERADOR
E ELETRODOS)

. Cobertura obrigatéria para prevencao secundaria quando preenchido pelo

menos um dos critérios do Grupo I e todos os critérios do Grupo II.

. Cobertura obrigatoéria para prevencao primaria em pacientes com cardiopatia

isquémica ou em sobreviventes de infarto agudo do miocardio ha pelo menos
40 dias, sob tratamento farmacoldgico 6timo, sem isquemia miocardica
passivel de revascularizagdo cirdrgica ou percutanea quando preenchidos

todos os critérios do Grupo II.

. Cobertura obrigatoéria para prevencao primaria na cardiopatia ndao isquémica,

em pacientes com cardiomiopatia dilatada ndo isquémica quando preenchidos

todos os critérios do Grupo II.

Para efeito de observancia dos critérios 1, 2 e 3 supracitados, segue a definigao

dos grupos I e II.

Grupo 1

a.

sobreviventes de parada cardiaca documentada devido a taquicardia
ventricular espontanea hemodinamicamente instavel ou fibrilagdo ventricular,

de causa nao reversivel;

b. taquicardia ventricular sustentada, hemodinamicamente instavel, espontanea,
de causa ndo reversivel, com cardiopatia estrutural;

c. sincope de origem indeterminada com indugao ao estudo eletrofisiolégico de
taquicardia ventricular sustentada, hemodinamicamente instavel ou fibrilagao
ventricular;

Grupo II

a. fracao de ejecdo de ventriculo esquerdo menor ou igual a 35%;

b. ritmo sinusal;

classe funcional II ou III (pacientes ambulatoriais) apesar de terapia médica
recomendada otima (incluindo betabloqueadores, sempre que possivel), em

acompanhamento em ambulatério por pelo menos 3 (trés) meses;

. dissincronia cardiaca, evidenciada por QRS de duragcdao entre 120-149

milissegundos e bloqueio completo de ramo esquerdo ou dissincronia
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cardiaca, evidenciada por QRS de duragao maior que 150 milissegundos com

ou sem bloqueio completo de ramo esquerdo.
Referéncias Bibliograficas:

1. BRASIL. Ministério da Saude. Secretaria de Atencdao a Saude PORTARIA N©
152, DE 8 DE MARCO DE 2007. Definir que os procedimentos de implante de
marcapassos de alto custo listados no Anexo I desta Portaria devem ser

indicados, prioritariamente, nas condicOes listadas no Anexo II.

2. NATIONAL HEART FOUNDATION OF AUSTRALIA. Guidelines for the
prevention, detection and management of chronic heart failure in Australia.
Updated July 2011. National Heart Foundation of Australia and the Cardiac
Society of Australia and New Zealand. 2011; 37-38.

3. NICE. Implantable cardioverter defibrillators and cardiac resynchronisation
therapy for arrhythmias and heart failure (review of TA95 and TA120). NICE
technology appraisal guidance [TA314]. June 2014.

IMPLANTE DE ELETRODOS E/OU GERADOR PARA ESTIMULAGCAO
MEDULAR

1. Cobertura obrigatdria para pacientes adultos com sindrome de dor cronica de
origem neuropatica quando haja relatério médico e fisioterapico atestando
auséncia de melhora da dor, ou reducdo inferior a 50% no escore VAS, com
tratamento medicamentoso e fisioterapico realizado continuamente por um

minimo de 6 meses.

IMPLANTE DE ELETRODOS E/OU GERADOR PARA ESTIMULAGCAO
CEREBRAL PROFUNDA

Cobertura obrigatdria para:

1. Pacientes portadores de doenca de Parkinson idiopatica, quando haja relatdrio
médico descrevendo a evolucdo do paciente nos ultimos 12 meses e atestando
o preenchimento de todos os seguintes critérios:

a. diagnéstico firmado ha pelo menos 5 anos;

b. resposta a levodopa em algum momento da evolucdo da doenca;

c. refratariedade atual ao tratamento clinico (conservador);
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d. existéncia de funcao motora preservada ou residual no segmento superior;

e. auséncia de comorbidade com outra doenca neurolégica ou psiquidtrica

incapacitante primaria (ndo causada pela doenca de Parkinson).

2. Pacientes com tremor essencial, ndao parkinsoniano, quando atestado pelo

médico o preenchimento de todos os seguintes critérios:

a. 0 tremor seja intenso e incapacitante, causando desabilitacdo funcional que
interfira nas atividades diarias;

b. tenha havido tratamento conservador prévio por no minimo dois anos;

c. haja refratariedade ao tratamento medicamentoso;

d. exista fungao motora preservada ou residual no segmento superior.

3. Pacientes maiores de 8 anos com distonia primaria, quando atestado pelo

meédico a refratariedade ao tratamento medicamentoso.

4. Pacientes com epilepsia quando atestado pelo médico o preenchimento de

todos os seguintes critérios:

a. haja refratariedade ao tratamento medicamentoso;
b. ndo haja indicacao de ressecgdes corticais ou o paciente ja tenha sido submetido

a procedimentos ressectivos, sem sucesso;

0

. 0 paciente ja tenha sido submetido a estimulagdo do nervo vago sem sucesso.

IMPLANTE DE GERADOR PARA NEUROESTIMULAGCAO

Cobertura obrigatéria para:

1. Estimulacdo do nervo vago em pacientes portadores de epilepsia, quando

atestado pelo médico o preenchimento de todos os seguintes critérios:

a. haja refratariedade ao tratamento medicamentoso;
b. ndo haja indicacao de ressecgdes corticais ou o paciente ja tenha sido submetido

a procedimentos ressectivos, sem sucesso.

2. Estimulagdo do plexo sacral em pacientes com incontinéncia fecal ou com
incontinéncia urindria por hiperatividade do detrusor, quando atestado pelo

médico o preenchimento de todos os seguintes critérios:

a. haja refratariedade ao tratamento conservador (tratamento medicamentoso,
mudanca de dieta alimentar, treinamento da musculatura pélvica e vesical,
biofeedback);

b. teste prévio demonstrando eficacia do dispositivo para neuromodulacao sacral.
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3. Estimulacdo de plexos ou nervos periféricos para tratamento de dor cronica

quando atestado pelo médico o preenchimento de todos os seguintes critérios:

. a dor interfere significativamente nas atividades didrias e na qualidade de vida
em geral;

. ndo haja resposta aos tratamentos farmacoldgico e fisioterapico ou fisiatrico,
realizados por no minimo 6 meses;

. teste prévio demonstrando reducdo da dor com a estimulacdo elétrica

percutanea.

IMPLANTE DE MARCA-PASSO BICAMERAL (GERADOR + ELETRODOS
ATRIAL E VENTRICULAR)

. Doencga do né sinusal. Cobertura obrigatdria quando houver documentacao de um
dos itens abaixo:

. presenca de bradicardia espontanea, irreversivel ou induzida por farmacos
necessarios e indispensaveis ao tratamento, na presenca de manifestacoes
documentadas de pré-sincopes, sincopes, tonturas ou insuficiéncia cardiaca ou
intolerancia aos esforcos, claramente relacionados ao quadro de bradicardia;

. presencga de intolerdncia aos esforgos, claramente relacionada a incompeténcia
cronotrépica;

. bradicardia espontanea, irreversivel ou induzida por farmacos necessarios e
insubstituiveis, com manifestacdes de sincopes pré-sincopes ou tonturas
relacionadas com a bradicardia, mas nao documentadas;

. sincope de etiologia indefinida, na presenca de Doenca do N6 Sinusal

documentada ao Estudo Eletrofisioldgico.

. Sindrome do Seio Carotideo. Cobertura obrigatdria quando houver documentagao

de um dos itens abaixo:

. quando houver sincope recorrente em situacdes que envolvam a estimulacao
mecéanica do seio carotideo, provocando assistolia> 3 segundos documentada;

. sincope recorrente, ndao documentada, em situagdes cotidianas que envolvem a
estimulacdo mecénica do seio carotideo e com resposta cardio-inibitéria a
massagem do seio carotideo;

. sincope recorrente de etiologia indefinida reprodutivel por massagem do seio

carotideo.
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BAV de primeiro grau. Cobertura obrigatéria quando houver documentacdao de

um dos itens abaixo:

. irreversivel, com sincopes ou pré-sincopes e estudo eletrofisiolégico que
demonstre uma localizagao intra ou infra-His e com agravamento por estimulagao
atrial ou teste farmacoldgico;

. com sintomas consequentes ao acoplamento AV anormal.

BAV de segundo grau. Cobertura obrigatéria quando houver documentacao de

um dos itens abaixo:

. permanente ou intermitente, ou causado pelo uso de fadrmacos indispensaveis ao
tratamento, com sintomatologia de baixo fluxo cerebral ou insuficiéncia cardiaca
relacionada a bradicardia, independente do tipo e localizacdo;

. tipo II, com QRS largo e localizacao abaixo do feixe de HIS, permanente ou
intermitente, e irreversivel, mesmo sem presenca de sintomatologia relacionada
ao bloqueio;

. com flutter/fibrilacao atrial com documentacao de resposta ventricular baixa em
pacientes com sintomas de baixo fluxo cerebral ou insuficiéncia cardiaca
relacionados a bradicardia;

. tipo avancado, assintomatico, permanente ou intermitente e irreversivel ou
persistente apds 15 dias de cirurgia cardiaca ou infarto agudo do miocardio
(IAM);

. tipo II, QRS estreito, assintomatico, permanente ou intermitente e irreversivel;

f. com flutter atrial ou FA, assintomatico, com frequéncia ventricular média abaixo

de 40 bpm em vigilia, irreversivel ou por uso de farmaco necessario e

insubstituivel.
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. BAV de terceiro grau. Cobertura obrigatéria quando houver documentacao de um

dos itens abaixo:

. permanente ou intermitente, irreversivel, de qualquer etiologia ou local, com

sintomatologia de baixo fluxo cerebral ou insuficiéncia cardiaca relacionados a

bradicardia;

. persistente apds 15 dias de episddio de Infarto Agudo do Miocardio ou Cirurgia

Cardiaca, independente de presenca de sintomatologia;

. assintomatico, irreversivel, com QRS largo ou intra/infra-His, ou ritmo de escape

infra-His;

. assintomatico, irreversivel, QRS estreito, com indicagdo de antiarritmicos

depressores do ritmo de escape;

. adquirido, irreversivel, assintomatico, com FC média < 40 bpm na vigilia, com

pausas > 3 segundos e sem resposta adequada ao exercicio;

irreversivel, assintomatico, com assistolia > 3 segundos na vigilia;

. irreversivel, assintomatico, com cardiomegalia progressiva;

. congénito, assintomatico, com ritmo de escape de QRS largo, com cardiomegalia

progressiva ou com FC inadequada para a idade;

. adquirido, assintomatico, de etiologia chagasica ou degenerativa;

irreversivel, permanente ou intermitente, consequente a ablagdo da juncao do né
AV.

. Blogueios Intraventriculares Cobertura obrigatéria quando houver documentacao

de um dos itens abaixo:

. bloqueio de ramo bilateral alternante documentado com sincopes, pré-sincopes

ou tonturas recorrentes;

. intervalo HV > 70 ms espontaneo ou com bloqueio intra ou infra-His induzido por

estimulagdo atrial ou teste farmacoldgico, em pacientes com sincopes, pré-

sincopes ou tonturas sem causa determinada;

c. pacientes assintomaticos com intervalo HV > 100ms espontaneo;

. bloqueios de ramo ou bifascicular, associados ou ndao a BAV de 1° grau, com

episddios sincopais sem documentacdo de BAVT paroxistico, em que foram

afastadas outras causas;

. bloqueios de ramo ou bifascicular, associados ou nao a BAV de 1° grau, com

episddios sincopais sem documentacdo de BAVT paroxistico, em que foram

afastadas outras causas.
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. Sincope Neuro-Mediadas. Cobertura obrigatdéria quando houver documentacgao de

um dos itens abaixo:

. marcapasso definitivo, (Rate Drop Response) para sincopes recorrentes por
hipersensibilidade do seio carotideo (forma cardioinibitéria);

. marcapasso definitivo na sincope associada a um importante componente
cardioinibitério, de preferéncia detectado durante condicdo clinica espontanea,

claramente refrataria ao tratamento com medidas gerais e farmacoldgicas.

IMPLANTE DE MARCA-PASSO MONOCAMERAL (GERADOR + ELETRODOS
ATRIAL OU VENTRICULAR)

. Doenca do né sinusal. Cobertura obrigatéria quando houver documentacao de um

dos itens abaixo:

. presenca de bradicardia espontanea, irreversivel ou induzida por farmacos
necessarios e indispensaveis ao tratamento, na presenca de manifestacoes
documentadas de pré-sincopes, sincopes, tonturas ou insuficiéncia cardiaca ou
intolerdncia aos esforcos, claramente relacionados ao quadro de bradicardia;

. presencga de intolerdncia aos esforgos, claramente relacionada a incompeténcia
cronotrépica;

. bradicardia espontanea, irreversivel ou induzida por farmacos necessarios e
insubstituiveis, com manifestacdes de sincopes pré-sincopes ou tonturas
relacionadas com a bradicardia, mas nao documentadas;

. sincope de etiologia indefinida, na presenca de Doenca do N& Sinusal

documentada ao Estudo Eletrofisioldgico.

. Sindrome do Seio Carotideo. Cobertura obrigatéria quando houver documentacdo

de um dos itens abaixo:

. quando houver sincope recorrente em situacdes que envolvam a estimulacao
mecanica do seio carotideo, provocando assistolia> 3 segundos documentada;

. sincope recorrente, ndao documentada, em situacdes cotidianas que envolvem a
estimulacdo mecanica do seio carotideo e com resposta cardioinibitoria a
massagem do seio carotideo;

. sincope recorrente de etiologia indefinida reprodutivel por massagem do seio

carotideo.
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BAV de primeiro grau. Cobertura obrigatéria quando houver documentacdo de

um dos itens abaixo:

. irreversivel, com sincopes ou pré-sincopes e com estudo eletrofisioldgico que
demonstre uma localizagao intra ou infra-His e com agravamento por estimulagao
atrial ou teste farmacoldgico;

. com sintomas consequentes ao acoplamento AV anormal.

BAV de segundo grau. Cobertura obrigatéria quando houver documentacdo de

um dos itens abaixo:

. permanente ou intermitente, ou causado pelo uso de farmacos indispensaveis ao
tratamento, com sintomatologia de baixo fluxo cerebral ou insuficiéncia cardiaca
relacionada a bradicardia, independente do tipo e localizacdo;

. tipo II, com QRS largo e localizagao abaixo do feixe de HIS, permanente ou
intermitente, e irreversivel, mesmo sem presenca de sintomatologia relacionada
ao bloqueio;

. com flutter/fibrilagao atrial com documentacao de resposta ventricular baixa em
pacientes com sintomas de baixo fluxo cerebral ou insuficiéncia cardiaca
relacionados a bradicardia;

. tipo avancado, assintomatico, permanente ou intermitente e irreversivel ou
persistente apds 15 dias de cirurgia cardiaca ou infarto agudo do miocardio
(IAM);

. tipo II, QRS estreito, assintomatico, permanente ou intermitente e irreversivel;

f. com flutter atrial ou FA, assintomatico, com frequéncia ventricular média abaixo

de 40 bpm em vigilia, irreversivel ou por uso de farmaco necessario e

insubstituivel.

. BAV de terceiro grau. Cobertura obrigatéria quando houver documentacdao de um

dos itens abaixo:

. permanente ou intermitente, irreversivel, de qualquer etiologia ou local, com
sintomatologia de baixo fluxo cerebral ou insuficiéncia cardiaca relacionados a
bradicardia;

. persistente apds 15 dias de episodio de Infarto Agudo do Miocardio ou Cirurgia

Cardiaca, independente de presenca de sintomatologia;
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. assintomatico, irreversivel, com QRS largo ou intra/infra-His, ou ritmo de escape

infra-His;

. assintomatico, irreversivel, QRS estreito, com indicacdo de antiarritmicos

depressores do ritmo de escape;

. adquirido, irreversivel, assintomatico, com FC média < 40bpm na vigilia, com

pausas > 3 segundos e sem resposta adequada ao exercicio;

irreversivel, assintomatico, com assistolia > 3 segundos na vigilia;

. irreversivel, assintomatico, com cardiomegalia progressiva;

. congénito, assintomatico, com ritmo de escape de QRS largo, com cardiomegalia

progressiva ou com FC inadequada para a idade;

i.adquirido, assintomatico, de etiologia chagasica ou degenerativa;

j.

irreversivel, permanente ou intermitente, consequente a ablacdo da juncao do né
AV,

. Blogueios Intraventriculares. Cobertura obrigatéria quando houver documentacao

de um dos itens abaixo:

. bloqueio de ramo bilateral alternante documentado com sincopes, pré-sincopes

ou tonturas recorrentes;

. intervalo HV > 70 ms espontaneo ou com bloqueio intra ou infra-His induzido por

estimulagdo atrial ou teste farmacoldgico, em pacientes com sincopes, pré-

sincopes ou tonturas sem causa determinada;

c. pacientes assintomaticos com intervalo HV > 100ms espontaneo;

. bloqueios de ramo ou bifascicular, associados ou ndao a BAV de 1° grau, com

episddios sincopais sem documentacao de BAVT paroxistico, em que foram

afastadas outras causas;

. bloqueios de ramo ou bifascicular, associados ou nao a BAV de 1° grau, com

episddios sincopais sem documentacdo de BAVT paroxistico, em que foram

afastadas outras causas.

. Sincope Neuro-Mediadas. Cobertura obrigatéria quando houver documentacdo de

um dos itens abaixo:

. marcapasso definitivo, (Rate Drop Response) para sincopes recorrentes por

hipersensibilidade do seio carotideo (forma cardioinibitdria);

. marcapasso definitivo na sincope associada a um importante componente

cardioinibitério, de preferéncia detectado durante condicdo clinica espontanea,

claramente refrataria ao tratamento com medidas gerais e farmacoldgicas.
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IMPLANTE DE MARCAPASSO MULTISSITIO (INCLUI ELETRODOS E
GERADOR)

1. Cobertura obrigatéria para pacientes com FEVE <35%, ritmo sinusal, com

expectativa de vida de pelo menos 1 ano, em tratamento clinico otimizado,

quando preenchido pelo menos um dos seguintes critérios:

a. CF II, III ou IV ambulatorial, com BRE completo e QRS>120 ms;

b. CF III ou IV ambulatorial, sem padrao de BRE, mas com QRS>150 ms.

. Cobertura obrigatoéria para pacientes com FA permanente, FEVE <35%, CFIII ou
IV ambulatorial, em tratamento clinico otimizado, com expectativa de vida de
pelo menos 1 ano, dependentes de marcapasso convencional (controle do ritmo

> 95%) por ablacdo do nodo AV ou controle farmacoldgico do ritmo.

. Cobertura obrigatéria para pacientes com FEVE <35%, com indicacdao formal de
implante ou troca de marcapasso para controle de pelo menos 40% do ritmo,
com expectativa de vida de pelo menos 1 ano e Classe Funcional III ou IV em

tratamento clinico otimizado.

IMPLANTE DE MONITOR DE EVENTOS (LOOPER IMPLANTAVEL)

1. Cobertura obrigatéria para pacientes com histéria de pelo menos 3 sincopes

(perda completa e transitéria da consciéncia e do tonus postural) de origem
indeterminada nos ultimos 2 anos e que nao preencham nenhum dos

seguintes critérios:

. histéria Clinica que indique sincope de origem neuromediada ou causas
metabdlicas, excetuando-se a hipersensibilidade do seio carotideo
. ECG prévio que apresente achados que justifiquem a sincope

. ecocardiograma que demonstre doenca cardiaca estrutural

IMPLANTE DE PROTESE AUDITIVA ANCORADA NO OSSO

Cobertura obrigatéria, conforme indicacdo do médico assistente, para
pacientes com perda auditiva condutiva ou mista unilateral quando

preenchidos todos os seguintes critérios:
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a. ma formagdo congénita ou condigbes anatdémicas ou infecciosas de orelha
média e/ou externa que impossibilite adaptacdo de aparelho de amplificacao
sonora individual (AASI);
b. com gap maior que 30 dB na média das frequéncias de 0,5, 1, 2 e 3kHz;
c. limiar médio melhor que 60 dB para via dssea nas frequéncias de 0,5, 1, 2 e
3kHz na orelha a ser implantada;
d. indice reconhecimento de fala em conjunto aberto maior que 60 % em

monossilabos sem aparelho de amplificacdo sonora individual (AASI).

2. Cobertura obrigatéria, conforme indicacdo do médico assistente, para
pacientes com perda auditiva condutiva ou mista bilateral quando preenchidos

todos os seguintes critérios:

a. ma formacdo congénita ou condicles infecciosas de orelha média e/ou externa
que impossibilite adaptacao de aparelho de amplificacdao sonora individual
(AASI);

b. mom gap maior que 30 dB na média das frequéncias de 0,5, 1, 2 e 3kHz;

c. limiar médio melhor que 60 dB para via dssea nas frequéncias de 0,5, 1, 2 e

3kHz em ambas orelhas;

d. indice de reconhecimento de fala em conjunto aberto maior que 60 % em

monossilabos sem aparelho de amplificacdo sonora individual (AASI);

e. a diferencga interaural entre as médias dos limiares por via 6ssea de 0,5, 1, 2 e

3kHz ndo deve exceder a 10 dB e ser menor que 15 dB em todas as

frequéncias.

3. Cobertura obrigatéria, conforme indicacdo do médico assistente, para
paciente com perda auditiva neurosensorial unilateral de grau profundo para
estimulacdo transcraniana de orelha contralateral, quando preenchidos todos

0s seguintes critérios:

a. perda auditiva neurosensorial de grau profundo em orelha a ser implantada;

b. limiares normais na orelha contralateral.

4. Cobertura obrigatéria do processador de som adaptado a uma faixa (banda
elastica) para criancas pequenas ou pacientes com espessura da calota
craniana que impede a colocagao do pino, enquanto a cirurgia ainda ndo pode

ser realizada, desde que cumpridos os itens 1 ou 2 ou 3.
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IMPLANTE INTRA-TECAL DE BOMBAS PARA INFUSAO DE FARMACOS
(INCLUI MEDICAMENTO)

Cobertura obrigatoéria para:

1. Pacientes portadores de dor cronica, quando atestado pelo médico o

preenchimento de todos os seguintes critérios:

a. dor interfere significativamente nas atividades didrias e na qualidade de vida
em geral;

b. ndo houve resposta aos tratamentos farmacoldgicos e fisioterapicos ou
fisidtricos, realizados por no minimo 6 meses*;

c. houve melhora com o uso prolongado de opidides administrados por via
sistémica em tratamento prévio;

d. existe intolerancia intensa aos opidides orais;

e. verifica-se melhora com a infusdao de opidides no compartimento epidural

raquidiano realizada durante pelo menos 3 dias;

._h

0 paciente nao esteja imunocomprometido.
*exceto portadores de neoplasias malignas.

2. Pacientes portadores de espasticidade quando atestado pelo médico o

preenchimento de todos os seguintes critérios:

a. a espasticidade seja intensa, afetando, no minimo, dois membros;
b. presenca de sintomas incapacitantes, mesmo apods a realizagao de tratamento
medicamentoso e fisioterapico;

c. tenha havido resposta satisfatoria a aplicagao intratecal de baclofeno.

IMPLANTE INTRAVITREO DE POLIMERO FARMACOLOGICO DE
LIBERAGCAO CONTROLADA

1. Cobertura obrigatéria para pacientes que apresentem um dos seguintes
critérios:

a. uveite cronica nao infecciosa intermediadria ou posterior;
b. edema macular nas oclusdes venosas de ramo e central da retina;

c. edema macular diabético.
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IMUNOFIXACAO PARA PROTEINAS

1. Cobertura obrigatéria em casos de investigacdo do mieloma multiplo,

plasmocitoma, gamopatia monoclonal e outras doengas imunoproliferativas.

INCONTINENCIA URINARIA - TRATAMENTO CIRURGICO SLING OU
ESFINCTER ARTIFICIAL

1. Cobertura obrigatéria para pacientes com incontinéncia urindria grave
(confirmada por exame de urodinamica) apds prostatectomia para tratamento
de céncer de prostata, quando o paciente preencher todos os critérios do

Grupo I e nenhum dos critérios do Grupo II:

Grupo I

a. prostatectomia realizada ha pelo menos 12 meses;

b. niveis séricos de PSA <0,01 ng/ml nos ultimos 12 meses ou <0,5 ng/ml para os
casos em que o paciente foi submetido a radioterapia;

c. estado nutricional adequado (Albumina =3,5 g/dl e IMC > 22kg/m?2);

d. possua habilidade motora e cognitiva sendo capaz de realizar as atividades da
vida diaria;

e. tenha sido tentado tratamento conservador prévio, sem resultados.

Grupo II

a. recidiva local da neoplasia;

b. baixa expectativa de vida;

c. histdria de alergia ao silicone;

d. doencas uretrais cronicas.

INIBIDOR DOS FATORES DA HEMOSTASIA

1. Cobertura obrigatéria em casos de pacientes com tempo de tromboplastina
parcial ativada (aPTT) ou Tempo de protrombina (PT) prolongados, quando
necessario determinar se a causa do prolongamento é a deficiéncia de um ou

mais fatores ou a presenca de um inibidor.
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1. Cobertura obrigatéria para o diagndstico de elegibilidade de pacientes com

indicacdo de uso de medicacdo em que a bula determine a andlise de

presenca/mutacao dos genes para o inicio do tratamento.

LASERTERAPIA PARA O TRATAMENTO DA MUCOSITE ORAL/OROFARINGE

. Cobertura obrigatéria de laserterapia de baixa intensidade para prevencdao e
tratamento de mucosite oral em pacientes com diagndstico de cancer em regido
de cabega e pescoco.

. Cobertura obrigatdria de laserterapia de baixa intensidade para prevencao e
tratamento de mucosite oral em pacientes com diagndstico de cancer
hematopoiético quando a proposta terapéutica for o transplante de medula
Ossea.

. Cobertura obrigatodria de laserterapia de baixa intensidade para tratamento de

mucosite oral em pacientes com diagnéstico de cancer hematopoiético.

MAMOGRAFIA DIGITAL

1. Cobertura obrigatdria para mulheres na faixa etaria entre 40 e 69 anos.

MAPEAMENTO ELETROANATOMICO CARDIACO TRIDIMENSIONAL

1. Cobertura obrigatéria do procedimento quando o paciente apresentar pelo

menos um dos seguintes critérios:

a. fibrilagcao atrial;
b. taquicardia ventricular sustentada na presenca de cardiopatia estrutural;
c. taquicardia atrial reentrante na presenca de doenca atrial;

d. insucesso da ablagdo prévia ou recorréncia de arritmia apds ablacgdo.

MEDICAMENTOS PARA O CONTROLE DE EFEITOS ADVERSOS E
ADJUVANTES RELACIONADOS A TRATAMENTOS ANTINEOPLASICOS

54.1- TERAPIA PARA ANEMIA RELACIONADA AO USO DE ANTINEOPLASICOS
COM ESTIMULADORES DA ERITROPOIESE
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1. Cobertura obrigatéria de Agentes Estimuladores da Eritropoiese para os
casos de sintomas decorrentes de anemia relacionada a tratamento de
quimioterapia, nos casos de concentracdes decrescentes de hemoglobina e

niveis inferiores a 10g/dL, quando a transfusdo for contra-indicada.

OBS: Se o paciente nao apresentar resposta apdés 12 semanas do uso do

medicamento, este devera ser descontinuado.

Referéncia Bibliografica:

American Society of Clinical Oncology/American Society of Hematology Clinical
Practice Guideline Update on the Use of Epoetin and Darbepoetin in Adult
Patients With Cancer - 2010

54.2-TERAPIA PARA PROFILAXIA E TRATAMENTO DE INFECCOES RELACIONADAS
AO USO DE ANTINEOPLASICOS

1. Cobertura obrigatéria de antibidticos (medicamentos antibacterianos,
antifiungicos e antivirais) na profilaxia primaria (visa evitar o
desenvolvimento de doengas em pacientes com exposicdao prévia ao agente
infeccioso) ou secundaria (visa evitar a recidiva) de infecgdes relacionadas ao

uso de antineoplasico, em pacientes de risco intermediario ou alto.

2. Cobertura obrigatéria de antibidticos (medicamentos antibacterianos,
antifingicos e antivirais) no tratamento de infecgdes relacionadas ao uso de

antineoplasico.

Referéncia Bibliografica:

NCCN Clinical Practice Guidelines in Oncology (NCCN Guidelines) — Prevention
and Treatment of Cancer-Related Infections. 2012;10:1412-1445 J Natl Compr
Canc Netw.

54.3- TERAPIA PARA DIARREIA RELACIONADA AO USO DE ANTINEOPLASICOS

1. Cobertura obrigatdria de antidiarréico para pacientes com diarréia relacionada

ao uso de antineoplasicos que tenham este efeito colateral previsto em bula.

48



vy
A NS Agéncia Nacional de
L\ | Salide Suplementar

54.4- TERAPIA PARA DOR RELACIONADA AO USO DE ANTINEOPLASICOS

1. Cobertura obrigatéria de analgésicos, opidaceos e derivados, de acordo com
prescricdo médica, para pacientes com dor relacionada ao uso do

antineoplasico que tenham este efeito colateral previsto em bula.

54.5- TERAPIA PARA PROFILAXIA E TRATAMENTO DA NEUTROPENIA
RELACIONADA AO USO DE ANTINEOPLASICOS COM FATORES DE CRESCIMENTO
DE COLONIAS DE GRANULOCITOS

1. Cobertura obrigatdria na profilaxia da neutropenia febril relacionada ao uso de
antineoplasico, em pacientes que estejam utilizando quimioterapia citotdxica
ou terapia mieloablativa, quando preenchido pelo menos um dos seguintes
critérios:

a. na profilaxia primaria da neutropenia febril de pacientes com alto risco (>
20% de risco para neutropenia febril);

b. na profilaxia primaria da neutropenia febril de pacientes com risco
intermediario (> 10% e < 20% de risco para neutropenia febril) em que
este risco seja determinado por fatores inerentes ao paciente e que sejam
inalteraveis e que a intencdo do tratamento seja curativa;

c. na profilaxia secundaria da neutropenia febril de pacientes que ja
apresentaram episédio anterior de neutropenia febril e que a intengdao do

tratamento seja curativa.

2. Cobertura obrigatéria para os casos de neutropenia febril relacionados ao uso
de antineoplasico, quando o paciente ja estiver em uso de Fatores de
Crescimento de Colonia de Granulécitos e forem preenchidos todos os

critérios do grupo I e um dos critérios do grupo II:

Grupo I (Definicao)
a. uma medida de temperatura = 38,30-C ou =38,0-C por mais de 1h;
b. neutropenia < 500 neutréfilos/mcL ou < 1000 neutréfilos/mcL com

probabilidade de queda até < 500 neutrdéfilos/mcL ao longo das 48h seguintes.
Grupo II

a. paciente ja estiver em uso de Fatores de Crescimento de Colbnia de

Granuldcitos;
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b. paciente ainda ndo fez uso de Fatores de Crescimento de Col6nia de

Granuldcitos

infeccao.

e apresenta fatores de risco para complicagdes associadas a

OBS: O uso de Fatores de Crescimento de Colonia de Granulocitos € contra-

indicado para pacientes em tratamento concomitante com quimioterapicos e

radioterapia.

Referéncia Bibliografica:

NCCN Clinical Practice Guidelines in Oncology (NCCN Guidelines) - Myeloid
Growth Factors. J Natl Compr Canc Netw 2009;7:64-83

54.6- TERAPIA PARA PROFILAXIA E TRATAMENTO DA NAUSEA E VOMITO

RELACIONADOS AO USO DE ANTINEOPLASICOS

> Profilaxia/Prevencao

antineoplasicos

de

nauseas, vOmitos

relacionados a

agentes

1. Cobertura obrigatéria para a prevencdo de nauseas ou vomitos relacionados

ao uso de antineopldsicos, conforme o risco emetogénico calculado e como

descrito na tabela a seguir:

Alto Potencial Emetogénico
(>90% )

Moderado Potencial

Emetogénico (30 - 90%)

Baixo Potencial

Emetogénico (10 -

30%)
Adulto Adulto Adulto
1. Antagonista dos 1. Antagonista dos 1.  Corticoide ou
receptores NK1 receptores NK1 cloridrato de

2. Corticosterodides

3. Antagonista do receptor
5-HT3

Opcional
Benzodiazepinico;
Inibidor da bomba de
protdns ou antagonista

do receptor H2

2. Corticosteroides

3. Antagonista do receptor
5-HT3

Opcional
Benzodiazepinico;
Inibidor da bomba de
protdns ou antagonista

do receptor H2

metoclopramida

Opcional
Benzodiazepinico;
Inibidor da bomba de
protons ou

antagonista do

50




fQ
A N Agéncia Nacional de
« Saiide Suplementar

receptor H2

Esquema Pediatrico | Esquema Pediatrico | Esquema Pediatrico
1. Antagonista do 1. Antagonista do Nenhuma
receptor 5-HT3 receptor 5-HT3 recomendagao
2. Corticosterdides 2. Corticosterdides devido a falta de
estudos. Adotar

protocolo similar ao
dos adultos, sendo a
dose passivel de

ajuste.

Nauseas e vomitos antecipatorios

. Cobertura obrigatéria de alprazolan e/ou lorazepan para nauseas e vOmitos

antecipatérios associado ao uso de antineoplasicos.

Tratamento de Nauseas e vomitos

. Cobertura obrigatoria para o tratamento de nauseas ou vomitos relacionados
ao uso de antineopldsicos, conforme o risco emetogénico calculado e como

descrito de modo escalonado a seguir:

. caso a profilaxia para nduseas e vomitos ndo tenha sido efetiva e o paciente
apresente sintomas, deve-se incluir mais uma droga ao esquema anterior,
preferencialmente de uma classe diferente das ja utilizadas;

. Se permanecerem os sintomas apods a inclusao de mais uma droga, ajustar as
doses dos medicamentos, substituir as drogas ja utilizadas ou incluir mais uma
droga;

. Se permanecerem o0s sintomas apds o ajuste das doses, substituicido das
drogas ou a inclusao de mais uma droga, avaliar a utilizacdo de terapia

antiemética profilatica de alto risco de emetogenicidade para o proximo ciclo.
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Antiemético

Corticosteroides

Antagonistas 5HT3

Bezodiazepinico

Haloperidol

Metoclopramida

Olanzapina

Escopolamina

Fenotiazina

» Tratamento de resgate para nauseas e vomitos

ZAns
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1. Cobertura obrigatéria de metoclopramida e/ou dolasetrona e/ou ondansetrona

e/ou granisetrona e/ou haloperidol e/ou dexametosana e/ou prometazina e/ou

olanzapina para o tratamento de resgate de ndauseas e vOmitos associado ao

uso de antineoplasicos.
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Tabela de Risco Emetogénico para Antineoplasico

SAN

Minimo: Menos de 10%

Baixo: 10% - 30%

Moderado: 30% - 90%

Alto: 90% ou mais

Medicamento Forma . . . .
apresentam vomitos  |apresentam vomitos| apresentam vomitos |apresentam vomitos
AC, com qoxorrubmlna ou epirrubicina mais INJETAVEL 5
ciclofosfamida
Aldesleucina (>12MUI/m2) INJETAVEL] 4
Aldesleucina (=2MUI/ m2) INJETAVEL 2
Alemtuzumabe INJETAVEL] 4
Alfainterferona (<SMUI/ m2) INJETAVEL 1
Alfainterferona (>5<10MUI/ m2) INJETAVEL 2
Alfainterferona (=10MUI/ m2) INJETAVEL 4
Altretamina INJETAVEL] 4
Amifostina (> 300mg/ m2) INJETAVEL 4
Amifostina (< ou = 300mg/m2) INJETAVEL| 2
Asparginase INJETAVEL 1
Azacitidina INJETAVEL] 3
Bendamustina INJETAVEL 3
Bevacizumabe INJETAVEL 1
Bleomicina INJETAVEL 1
Bortezomibe INJETAVEL| 2
Bussulfano INJETAVEL 4
Cabazitaxel INJETAVEL] 2
Capecitabina ORAL 2
Carbazitaxel INJETAVEL 2
Carboplatina INJETAVEL 4
Carmustina (> 250mg/m2) INJETAVEL| 5
Carmustina (=250mg/ m2) INJETAVEL 4
Catumaxumabe INJETAVEL] 2
Cetuximabe INJETAVEL 1
Ciclofosfamida ORAL 8
Ciclofosfamida (> 1500mg/m2) INJETAVEL 5
Ciclofosfamida (=750mg=1500mg/ m2) INJETAVEL| 4
Cisplatina (< 50mg/ m2) INJETAVEL 4
Cisplatina (=50mg/m2) INJETAVEL 5
Citarabina (< 100mg/m2) INJETAVEL] 1
Citarabina (> 200mg/ m2) INJETAVEL 4
Citarabina (100 -200mg/ m2) INJETAVEL] 2
Cladribina (2-Clorodeoxiadenosina) INJETAVEL| 1
Clofarabina INJETAVEL 3
Clorambucila ORAL 1
Dacarbazina INJETAVEL 5
Dactinomicina INJETAVEL] 4
Dasatinibe ORAL 1
Daunorrubicina INJETAVEL| 3
Decitabina INJETAVEL 1
Denileukin diftitox INJETAVEL] 1
Dexrazoxano INJETAVEL 1
Docetaxel INJETAVEL] 2
Doxorrubicina lipossomal INJETAVEL 2
Doxorrubicina(=60mg/ m2) INJETAVEL] 3
Doxorubicina (> 60mg/ m2) INJETAVEL 5
Epirrubicina (=90mg/ m2) INJETAVEL| 3
Epirrubicina (< ou = 90mg/m2) INJETAVEL 5
Eribulina INJETAVEL] 2
Erlotinibe, Cloridrato de ORAL 1
Estreptozocina INJETAVEL| 5
Etoposideo INJETAVEL 2
Floxuridina INJETAVEL] 2
Fludarabina ORAL/INJ 1
Fluorouracila INJETAVEL] 2
Fotemustina (150 -200mg/ m2) INJETAVEL 2
Gefitinibe ORAL 1
Gencitabina INJETAVEL 2
Hidroxiuréia ORAL 1
Idarrubicina INJETAVEL 4
Ifosfamida (< 10my/ m2) INJETAVEL 3
Ifosfamida (=10g/ m2) INJETAVEL] 5
Ipilimumabe INJETAVEL] 1
Irinotecano INJETAVEL 3
Ixabepilone INJETAVEL| 2
Lapatinibe, Ditosilato de ORAL 1
Lomustina INJETAVEL] 3
Mecloretamina INJETAVEL 5

Agéncia Nacional de
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. Minimo: Menos de 10% | Baixo: 10% - 30% [(Moderado: 30% - 90% | Alto: 90% ou mais
Medicamento Forma L L - P
apresentam vomitos  |apresentam vomitos| apresentam vomitos |apresentam vomitos

Melfalano ORAL/INJ 4
Metotrexate (=50 g/ m2) INJETAVEL 1

Metotrexato ORAL 4
Metotrexato (> 250mg/ m2) INJETAVEL 3
Metotrexato (> 50mg até 250mg/ m2) INJETAVEL 2

Mitomicina INJETAVEL] 2

Mitoxantrona INJETAVEL 2

Nelarabina INJETAVEL 1

Ofatumumabe INJETAVEL 1

Oxaliplatina INJETAVEL] 3
Paclitaxel INJETAVEL 2

Panitumumabe INJETAVEL 2

Pegaspargase INJETAVEL 1

Peginterferon INJETAVEL 1

Pemetrexede INJETAVEL 2

Pentostatina INJETAVEL 2

Pralatrexate INJETAVEL 2

Rituximabe INJETAVEL 1

Romidepsina INJETAVEL 2

Sorafenibe ORAL 2

Sunitinibe, Malato de ORAL 2

Temozolamida ORAL/INJ 3
Tensirolimo INJETAVEL 2

Tioguanina ORAL 1

Tiotepa INJETAVEL 2

Topotecana, Cloridrato de ORAL/INJ 2

Trabectedina INJETAVEL 4
Trastuzumabe INJETAVEL 2

Tretinoina ORAL 1

Triéxido de arsénio INJETAVEL 3
Valrubicina INJETAVEL 1

Vinblastina INJETAVEL 1

Vincristina INJETAVEL 1

Vinorelbina INJETAVEL 1

> Calculo de risco para associacOes de antineoplasicos

Para os pacientes que estejam em uso de outros antineoplasicos associados,
sejam eles orais ou venosos o calculo de risco deve ser realizado como
descrito abaixo:

a. identificar e pontuar o antineoplasico mais emetogénico

b. somar 1 ponto para cada outro de nivel 3 ou 4

c. somar 1 ponto para um ou mais de nivel 2

OBS: Para os medicamentos que ndo estejam nas listas apresentadas acima, a
indicacao do nivel de risco deve ser feita pelo médico assistente baseado na

literatura médica.

Referéncias Bibliograficas:

1. Diretrizes em Antieméticos MASCC/ESMO 2011- Multinational Association of
Supportive Care in Cancer.

2. NCCN Clinical Practice Guidelines in Oncology (NCCN Guidelines) - Antiemesis
2012
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3. ASCO Guidelines — Antiemetics: American Society of Clinical Oncology Clinical

Practice Guideline Update - 2011

54.7- TERAPIA PARA PROFILAXIA E TRATAMENTO DO RASH CUTANEO
RELACIONADO AO USO DE ANTINEOPLASICOS

1. Cobertura obrigatéria de antibidticos (topicos e/ou via oral) e/ou corticdide
topico com ou sem antibidtico para pacientes com rash cutédneo relacionado ao

uso de antineoplasicos.

54.8- TERAPIA PARA PROFILAXIA E TRATAMENTO DO TROMBOEMBOLISMO
RELACIONADO AO USO DE ANTINEOPLASICOS

1. Cobertura obrigatdria de heparina fracionada, nao fracionada ou de baixo peso
molecular e/ou antagonistas de vitamina K e/ou aspirina na profilaxia do
tromboembolismo, em pacientes ambulatoriais, com diagndstico de mieloma

multiplo, em uso de agentes antiangiogénicos e quimioterapia.

2. Cobertura obrigatéria de heparina fracionada, nao fracionada ou de baixo peso
molecular e/ou antagonistas de vitamina K na profilaxia secundaria ou
tratamento do tromboembolismo com diagndstico prévio de tromboembolismo

venoso ou tromboembolismo pulmonar.

3. Cobertura obrigatéria de inibidores de trombina e/ou inibidor indireto de
trombina para pacientes incluidos nos itens 1 e/ou 2 e que apresentem

trombocitopenia induzida por heparina.

Referéncia Bibliografica:

Journal of Clinical Oncology (2010) - American Society of Clinical Oncology /
ESMO Guidelines Working Group (Annals of Oncology 22 supplement 6: v85-
v92, 2011/ NCCN National Comprehensive Cancer Network - vol 9, n. 7, 2011.

MICROCIRURGIA “A CEU ABERTO” POR RADIOFREQUENCIA DA ZONA DE
ENTRADA DA RAIZ DORSAL (DREZOTOMIA - DREZ)
1. Cobertura obrigatéria quando preenchido pelo menos um dos seguintes critérios:

a. espasticidade em pacientes paraplégicos;
b. espasticidade em pacientes hemiplégicos;

c. espasticidade assimétrica em criancgas;
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dor neuropatica - lesdao periférica (deaferentacdo, membro fantasma, causalgia

ou sindrome complexa da dor regional).

MONITORIZAGAO AMBULATORIAL DA PRESSAO ARTERIAL - MAPA (24
HORAS)

. Cobertura obrigatéria quando preenchido pelo menos um dos seguintes critérios:

a. suspeita de hipertensao do avental branco;

b. avaliacdo de normotensos no consultério com lesdo de drgaos-alvo e suspeita de

hipertensao mascarada;

c. avaliacdo da eficacia terapéutica anti-hipertensiva;

d. quando a pressao arterial permanecer elevada apesar da otimizacao do
tratamento anti-hipertensivo;

e. quando a pressao arterial estiver controlada e houver indicios da persisténcia, ou
progressao de lesao de érgaos-alvos.

N-RAS

1. Cobertura obrigatéria para o diagndstico de elegibilidade de pacientes com

indicacdo de uso de medicacdo em que a bula determine a anadlise de

presenca/mutacdo dos genes para o inicio do tratamento.

OXIGENOTERAPIA HIPERBARICA

T @Q ™0 a0 o W

. Cobertura obrigatéria quando pelo menos um dos seguintes critérios for

preenchido:

pacientes com doenga descompressiva;

. pacientes com embolia traumatica pelo ar;

pacientes com embolia gasosa;

. pacientes com envenenamento por CO ou inalagdo de fumaca;

pacientes com envenenamento por gas cianidrico/sulfidrico;

pacientes com gangrena gasosa;

. pacientes com sindrome de Fournier, com classificacdo de gravidade III ou IV;

. pacientes com fascites, celulites ou miosites necrotizantes (inclui infeccao de

sitio cirdrgico), com classificacao de gravidade II, III ou IV;
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i. pacientes com isquemias agudas traumaticas, lesdao por esmagamento,
sindrome compartimental ou reimplantacdo de extremidades amputadas, com
classificacdao de gravidade II, III ou IV;

j. pacientes em sepse, choque séptico ou insuficiéncias orgénicas devido a
vasculites agudas de etiologia alérgica, medicamentosa ou por toxinas
bioldgicas;

k. pacientes diabéticos com ulceracdes infectadas profundas da extremidade
inferior (comprometendo ossos ou tenddes) quando nao houver resposta ao
tratamento convencional realizado por pelo menos um més, o qual deve
incluir, obrigatoriamente, antibioticoterapia em doses maximas, controle
estrito da glicemia, desbridamento completo da lesdao e tratamento da

insuficiéncia arterial (incluindo revascularizacdo, quando indicada).

ESCALA “USP” DE GRAVIDADE - AVALIACAO PARA TRATAMENTO COM OHB *

PONTOS
1 ponto 2 pontos 3 pontos
Idade < 25 anos 26 a 50 anos >50 anos
Tabagismo Leve / moderado Intenso
Diabetes Sim
Hipertensao Art. Sist. Sim
. < 30% da > 30% da
Queimadura , ,
superficie corporal superficie corporal
Osteomielite Sim ¢/ exposicdo Ossea
Toxemia Moderada Intensa
Choque Estabilizado Instavel
Infecgao / Secrecao Pouca Moderada Acentuada
> Diametro DA > Lesdo <5cm 5a10cm > 10 cm
Crepitacdo Subcutanea <2cm 2a6cm >6cm
Celulite <5cm 5a10cm > 10 cm
Insuf. Arterial Aguda Sim
Insuf. Arterial Cronica Sim
Lesdo Aguda Sim
Lesao Cronica Sim
FQAlteracgdo Linfatica Sim
Amputacdao/Desbridamento Em risco Planejada Realizada
Dreno de Tdérax Sim
Ventilagdo Mecanica Sim
Perineo / Mama / Face Sim
CLASSIFICACAO EM 4 GRUPOS ( I a IV) PELA SOMATORIA DOS PONTOS: G I < 10 pontos GII11a 20

pontos G III 21 a 30 pontos

G IV > 31 pontos

(*) The “UNIVERSITY OF SAO PAULO (USP) SEVERITY SCORE” for hyperbaric oxygen patients. M. D’Agostino
Dias, S.V. Trivellato, J.A. Monteiro, C.H.Esteves, L.. M/.Menegazzo, M.R.Sousa, L.A Bodon . Undersea &
Hyperbaric Medicine V. 24 Supplement p35 - 1997
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PANTOFOTOCOAGULACI\O A LASER NA RETINOPATIA DA
PREMATURIDADE

1. Cobertura obrigatoria para pacientes que apresentem retinopatia da

prematuridade no estagio 3 diagnosticada através de oftalmoscopia indireta.

PET-SCAN ONCOLOGICO

1. Cobertura obrigatéria para pacientes portadores de cancer pulmonar de
células ndao pequenas comprovado por bidpsia, quando pelo menos um dos

seguintes critérios for preenchido:

a. para caracterizacdo das lesoes;
b. no estadiamento do comprometimento mediastinal e a distancia;

c. na deteccao de recorréncias.

2. Cobertura obrigatéria para pacientes portadores de linfoma, quando pelo

menos um dos seguintes critérios for preenchido:

a. no estadiamento primario;
b. na avaliacdo da resposta terapéutica;

€. ho monitoramento da recidiva da doenga nos linfomas Hodgkin e ndo-Hodgkin.

3. Cobertura obrigatéria para pacientes portadores de cancer colo-retal, quando

pelo menos um dos seguintes critérios for preenchido:

a. cancer recidivado potencialmente ressecavel;
b. CEA elevado sem evidéncia de lesdo por métodos de imagem convencional;

c. recidivas com achados radioldgicos inconclusivos com ou sem CEA aumentado.

4. Cobertura obrigatéria para avaliacdo de nodulo pulmonar solitario quando

preenchido todos os seguintes critérios:

ressonancia magnética ou tomografia computadorizada inconclusivas;
. nédulo maior que um centimetro;

nao espiculados;

o 0o T o

. sem calcificagoes.
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5. Cobertura obrigatéria para o diagndstico do cancer de mama metastatico

quando o0s exames de imagem convencionais apresentarem achados

equivocos.

6. Cobertura obrigatéria para pacientes portadores de céncer de cabeca e

pescoco, quando pelo menos um dos critérios for preenchido:

a. presenca de imagem pulmonar ou hepatica ou em outro 6rgdo que seja
suspeita de metdstase quando outros exames de imagem nao forem
suficientemente esclarecedores quanto a natureza da lesdo;

b. quando a bidpsia por agulha de uma lesdao ou linfonodo cervical apresentar
como resultado “carcinoma de células escamosas, adenocarcinoma ou
carcinoma epitelial anapldsico” cujo tumor primario for desconhecido e se

outro exame de imagem nao for suficientemente esclarecedor.

7. Cobertura obrigatéria para pacientes portadores de melanoma, quando pelo

menos um dos seguintes critérios for preenchido:

a. no estadiamento do melanoma de alto risco (tumor >=1,5 mm de espessura,
ou com linfonodo sentinela positivo, ou com linfonodo clinicamente positivo)
sem evidéncia de metastases e quando os exames convencionais ndo forem
suficientemente esclarecedores;

b. para avaliacdo de recidiva detectada por outro método diagndstico em
pacientes candidatos a metastectomia (exceto para lesdes de SNC ou lesdes

muito pequenas < 3 mm de espessura).

8. Cobertura obrigatéria para pacientes portadores de cancer de eso6fago
“localmente avancado” para a deteccdo de metastase a distancia, quando
outros exames de imagem nao foram suficientemente esclarecedores (TC de
térax e USG ou TC de abdome).

OBS: Em caso de indisponibilidade de rede prestadora de servico para este
procedimento na localidade de ocorréncia do evento, a operadora deve
disponibiliza-lo na localidade mais préxima, sem a obrigatoriedade de

cobertura de remogao ou transporte.
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PROTROMBINA, PESQUISA DE MUTAGAO

1
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. Cobertura obrigatéria quando preenchido pelo menos um dos seguintes
critérios:

. pacientes com trombose venosa recorrente;

. pacientes com trombose venosa em veia cerebral, mesentérica ou hepatica;

pacientes gestantes ou usuarias de contraceptivos orais com trombose venosa;

. pacientes do sexo feminino e idade inferior a 50 anos com Infarto Agudo do
Miocardio (IAM);

pacientes com idade inferior a 50 anos, com qualquer forma de trombose venosa;

f. familiares de pacientes com trombose venosa em idade inferior a 50 anos.

RIZOTOMIA PERCUTANEA COM OU SEM RADIOFREQUENCIA

1

. Cobertura obrigatdria para pacientes com dor facetaria (lombalgia, dorsalgia
ou cervicalgia), quando forem preenchidos todos os critérios do Grupo I e

nenhum dos critérios do Grupo II:

Grupo 1

a
b

. limitacdo das Atividades da Vida Diaria (AVDs) por pelo menos seis semanas;
. reducao >50% da dor referida medida pela VAS apds infiltracdo facetaria

utilizando anestésico local;

c. falha no tratamento conservador adequado.

Grupo II

a. cirurgia espinhal prévia no segmento analisado;

b. hérnia discal;

c. sinais de estenose ou instabilidade potencialmente cirdrgicas;

2. Cobertura obrigatdria para pacientes com espasticidade focal, intensa e com
sintomas incapacitantes, mesmo apds a realizacdo de tratamento
medicamentoso e fisioterapico.

3. Pacientes portadores de nevralgia de nervo trigémio, glossofaringeo, occipital

ou intermédio, refratarios ou intolerantes ao tratamento clinico continuo por

no minimo 3 meses.

60



SUCCINIL ACETONA

hA NS Agéncia Nacional de
O~ Salide Suplementar

1. Cobertura obrigatéria quando preenchido pelo menos um dos seguintes

critérios:

a. recém-nascidos com teste de triagem neonatal

(concentracdo sanguinea de tirosina aumentada);

b. pacientes com suspeita de doencas do metabolismo da tirosina, especialmente

tirosinemia hereditaria tipo I.

TERAPIA ANTINEOPLASICA ORAL PARA TRATAMENTO DO CANCER

SUBSTANCIA LOCALIZAGAO INDICACAO
Metastatico resistente a castragdo que sao
Prostata assintomaticos ou levemente sintomaticos, apds falha a
Abiraterona, Acetato de terapia de privagdo androgénica.
Préstata Avancgado metastatico resistente a castragdo e que
receberam quimioterapia prévia com docetaxel.
Mama Adjuvante na pés-menopausa em mulheres com tumor
receptor hormonal positivo
Primeira linha de tratamento em mulheres na pés-
Mama menopausa com cancer de mama metastdtico receptor
Anastrozol .
hormonal positivo
Cancer de mama metastdtico em mulheres na pds-
Mama menopausa com progressao da doenga em uso de
tamoxifeno
. Avangado em combinag¢do com o tratamento com
Prostata . o
andlogos do LHRH ou castragdo cirdrgica
Bicalutamida Metastatico em pacientes nos quais a castracdo
Prostata cirargica ou medicamentosa ndo esta indicada ou ndo é

aceitavel.

Bussulfano

LMC - Leucemia
Mielocitica (mieldide,
mieldgena, granulocitica)
Cronica

Sem especificacdo de fase da doenca

Capecitabina

Colorretal Primeira Linha em cancer metatatico
Adjuvante para pacientes em estagio Il com critério de
Colorretal alto risco ou Dukes C (estagio Ill), submetidos a
ressec¢ao completa do tumor primario
Géstrico Cancer em estdagio avanc¢ado, desde que associado com
compostos de platina, como a cisplatina ou oxaliplatina
Mama Metastatico, apos falha de antraciclina ou taxano, ou

em face de contraindicacdo para estas medicacGes
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LOCALIZACAO INDICAGCAO
Leucemias Sem especificagdo de fase da doenca
Linfomas Sem especificagdo de fase da doenca
Mama Sem especificagdo de fase da doenga

Micose Fungdide

Estagios avangados

Mieloma Multiplo

Sem especificagdo de fase da doenca

Neuroblastomas

Em pacientes com disseminagdo

Ovidrio

Sem especificagdo de fase da doenga

Retinoblastomas

Sem especificagdo de fase da doenca

Clorambucila

Linfoma de Hodgkin

Sem especificagdo de fase da doenca

Linfoma Nao-Hodgkin

Sem especificagdo de fase da doenca

LLC - Leucemia Linfocitica
Cronica

Sem especificagdo de fase da doenca

Dasatinibe

LLA - Leucemia Linfocitica
(Linfoblastica) Aguda

Cromossomo Ph+ com resisténcia ou intolerancia a
terapia anterior

LMC - Leucemia
Mielocitica (mieldide,
mieldégena, granulocitica)
Cronica

Fases crénica, acelerada ou blastica mieloide/linfoide
com resisténcia ou intolerancia ao tratamento anterior
incluindo imatinibe

o Mama casos paliativos
Dietiletilbestrol - .
Préstata casos paliativos
. . Metastatico resistente a castragdo em homens que
Enzalutamida Préstata

receberam quimioterapia prévia com Docetaxel

Erlotinibe, Cloridrato de

Pulm3o ndo pequenas-
células

cancer de pulmdo de ndo pequenas células ndo
escamoso; Indicado em primeira linha nos pacientes
com doenca metastatica ou irressecavel com mutagdo
nos éxons 19 ou 21

Leucemias agudas

N3o linfociticas

Linfoma de Hodgkin

Sem especificacdo de fase da doenca

Linfoma Nao-Hodgkin

Sem especificagdo de fase da doenca

Etoposideo
Pulm3o pequenas células | Em combinagdo com outros agentes quimioterapicos
Testiculo Tumores refratarios que ja receberam tratamento
cirdrgico, quimioterapico e radioterdpico apropriados
cancer de mama metastatico receptor hormonal
M positivo apds falha de primeira linha hormonal, em
ama -
associagdo com exemestano
Everolimus
R Pacientes com tumores neuroenddcrinos avangados
Pancreas

(NET) localizados no pancreas
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INDICACAO

Adjuvante em mulheres na pés-menopausa com tumor

Mama receptor hormonal positivo, seja de inicio imediato ou
apos 2-3 anos de tratamento com tamoxifeno
Cancer de mama metastatico em mulheres na
Mama menopausa, com tumores receptor hormonal positivo,
Exemestano seja em primeira linha, seja apds falha de moduladores
de receptor de estrégeno
Terapia pré-operatéria em mulheres na pds-menopausa
Mama com cancer de mama localmente avangado receptor
hormonal positivo, com a intengdo de permitir
cirurgia conservadora da mama
. LLC - Leucemia Linfocitica .
Fludarabina . Tumores de células B
Crbnica
Indicado como monoterapia (com ou sem orquiectomia)
ou em combinagdo com um agonista LHRH ("luteinizing
hormone-releasing hormone"), no tratamento do cancer
avangado em pacientes nao-tratados previamente ou
Flutamida Prostata em pacientes que nao responderam ou se tornaram
refratarios a castragdo
cancer de pulmdo de ndo pequenas células ndo
Gefitinibe Pulm3o ndo pequenas- escamoso; Indicado em primeira linha nos pacientes
células com doenga metastatica ou irressecavel com mutagdo
nos éxons 19 ou 21
LMC - Leucemia
. S Mielocitica (mieldide, .
Hidroxiuréia S I Fase crbnica
mielégena, granulocitica)
Cronica
LLA - Leucemia Linfocitica , (.
. .. Cromossomo Ph+ recaida ou refrataria
(Linfoblastica) Aguda
LMC - Leucemia , . .
. - s Recém diagnosticada LMC Cromossomo Ph+ fase
Mielocitica (mieldide, . ; . . ,
s . cronica; crise blastica; fase acelerada; fase crénica apds
- mieldgena, granulocitica) .
Imatinibe falha de interferon

Cronica

Tumor estromal
gastrintestinal (GIST)

Irressecdvel ou metastatico

Tumor estromal
gastrintestinal (GIST)

Adjuvante do tratamento de casos ressecados de alto
risco

Tratamento do tumor metastatico HER2+, apds falha de

Lapatinibe, Ditosilato de | Mama trastuzumabe, em associagdo com capecitabina ou
letrozol
Neoadjuvante, adjuvante ou metastatico em mulheres
Letrozol Mama na pos-menopausa com tumores receptor hormonal

positivo
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INDICAGCAO

Como paliativo do carcinoma avangado (doenga
recorrente, inoperavel ou metastatica)

Mama

Como paliativo do carcinoma avangado (doenga
recorrente, inoperavel ou metastatica)

Melfalano

Mieloma Multiplo

Sem especificagdo de fase da doenga

Ovidrio

Cancer Avangado

Mercaptopurina

LLA - Leucemia Linfocitica
(Linfoblastica) Aguda

Indugdo da remissdo e manutencgdo

LMA - Leucemia Mieléide
(mielocitica, mielégena,
mieloblastica,
mielomonocitica) Aguda

Indugdo da remissdo e manutencgdo

LMC - Leucemia
Mielocitica (mieldide,
mielégena, granulocitica)
Crbnica

Sem especificagdo de fase da doencga

Cabeca e pescogo

Sem especificacdo de fase da doenca

Linfoma ndo-Hodgkin

Sem especificagdo de fase da doenca

LLA - Leucemia Linfocitica

Sem especificagdo de fase da doenca

(Linfoblastica) Aguda
Metotrexato
Mama Sem especificagdo de fase da doenca
Sarcoma osteogénico Sem especificacdo de fase da doenca
Tumor trofloblastico Sem especificagdo de fase da doenca
gestacional
Mitotano Cortex suprarenal Carcinoma inoperavel
LMC - Leucemia
Nilotinibe Mielocitica (mieldide, Fase cronica acelerada, Ph+ resistentes ou intolerantes a
mieldgena, granulocitica) | terapia prévia incluindo imatinibe
Cronica
Pazopanibe Rim irressecavel ou metastatico em primeira linha
Sorafenibe Hepatocarcinoma Hepatocarcinoma avangado em pacientes child A

Sunitinibe, Malato de

Tumor estromal
gastrintestinal (GIST)

Tumor estromal gastrintestinal (GIST) apds progressdo
da doencga em uso de imatinibe ou intolerancia ao
imatinibe

Rim irressecavel ou metastatico em primeira linha
A Pacientes com tumores neuroenddcrinos avangados
Pancreas . A
(NET) localizados no pancreas
. . Neoadjuvante, adjuvante ou metdstatico em carcinoma
Tamoxifeno, Citrato de Mama

de mama com tumores receptor hormonal positivo

Temozolamida

SNC - Sistema Nervoso
Central

Glioblastoma multiforme em adjuvancia ou doencga
recidivada

SNC - Sistema Nervoso
Central

Glioma maligno, tal como glioblastoma multiforme ou
astrocitoma anapldsico, recidivante ou progressivo apds
terapia padrdo
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SUBSTANCIA LOCALIZACAO INDICAGCAO

LLA - Leucemia Linfocitica

(Linfoblastica) Aguda Sem especifica¢do de fase da doenca

LMA - Leucemia Mieléide
(mielocitica, mielégena,
mieloblastica,
mielomonocitica) Aguda

Sem especificagdo de fase da doenca
Tioguanina

LMC - Leucemia
Mielocitica (mieldide,
mielégena, granulocitica)
Cronica

Sem especificagdo de fase da doenga

Topotecana, Cloridrato Casos de recaida apos falha de quimioterapico de 1a

Pulm3o pequenas células

de linha
Tretinoina (ATRA) Leucemia Promielocitica | Indugdo de remissdo
. Metastatico com mutacdo V600 do gene BRAF, primeira
Vemurafenibe Melanoma . ¢ & P
linha
) ] Pulmao Carcinoma de pulmao nao pequenas células

Vinorelbina

Mama Carcinoma de mama

* Apesar das evidéncias relacionadas ao desfecho ndo demonstrarem os
resultados esperados e utilizados pelo Grupo Técnico do Rol como parametros
de incorporagao, os medicamentos orais para rim e melanoma foram incluidos
nesta lista de medicamentos obrigatérios por demonstrarem mais beneficios
em relacdo a custo-minimizacdo quando comparados aos medicamentos ja

cobertos para o mesmo fim.

TERAPIA IMUNOBIOLOGICA ENDOVENOSA PARA TRATAMENTO DE
ARTRITE REUMATOIDE, ARTRITE PSORIASICA, DOENCA DE CROHN E
ESPONDILITE ANQUILOSANTE; TERAPIA IMUNOBIOLOGICA
SUBCUTANEA PARA TRATAMENTO DE ARTRITE REUMATOIDE, ARTRITE
PSORIASICA, DOENCA DE CROHN E ESPONDILITE ANQUILOSANTE

1. Cobertura obrigatéria quando preenchidos os seguintes critérios:

a. artrite reumatoide: pacientes com indice de atividade da doenca maior que 10
pelo CDAI (indice Clinico de Atividade da Doenca), maior que 20 pelo SDAI
(Indice Simplificado de Atividade da Doenca) ou maior que 3,2 pelo DAS 28
(Indice de Atividade da Doenca - 28 articulacSes), refratdrios ao tratamento
convencional por um periodo minimo de trés meses com pelo menos dois
esquemas utilizando drogas modificadoras do curso da doenca (DMCDs) de

primeira linha, de forma sequencial ou combinada;
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b. artrite psoridsica: pacientes com comprometimento periférico, indice de
atividade da doenca maior que 3,2 pelo DAS 28 (indice de Atividade da
Doencga - 28 articulagdes) ou igual ou maior que 5 pela EVA (Escala Visual
Analdgica) na presenca de no minimo trés articulagdes dolorosas ou
edemaciadas, refratarios ao tratamento convencional por um periodo minimo
de seis meses com pelo menos duas drogas modificadoras do curso da doenca
(DMCDs) €, nos pacientes com comprometimento axial associado ao periférico,
indice de atividade da doenca igual ou maior do que 4 pelo BASDAI (Indice
Bath de Atividade da Doenca para Espondilite Anquilosante), refratarios ao
tratamento convencional por um periodo minimo de trés meses com doses
plenas de pelo menos dois antiinflamatérios ndo hormonais (AINHs);

c. doenca de Crohn: pacientes com indice de atividade da doenca igual ou maior
a 220 pelo IADC (Indice de Atividade da Doenca de Chron), refratarios ao uso
de drogas imunossupressoras ou imunomoduladoras por um periodo minimo
de trés meses; ou com indice de atividade da doenga maior que 3,2 pelo DAS
28 (indice de Atividade da Doenca - 28 articulacdes), nos casos de
comprometimento articular periférico; ou com indice de atividade da doenca
igual ou maior do que 4 pelo BASDAI (indice Bath de Atividade da Doenca
para Espondilite Anquilosante), nos casos com comprometimento axial;

d. espondilite anquilosante: pacientes com indice de atividade da doenca igual ou
maior do que 4 pelo BASDAI (indice Bath de Atividade da Doenca para
Espondilite Anquilosante) ou igual ou maior do que 4,5 pelo ASDAS (Escore de
Atividade da Doenga para Espondilite Anquilosante), refratarios ao tratamento
convencional por um periodo minimo de trés meses com doses plenas de pelo
menos dois antiinflamatoérios ndo hormonais (AINHs) e, nos pacientes com
doenca predominantemente periférica com auséncia de resposta a

sufassalazina ou ao metotrexato, por periodo adicional de 3 meses.

TERMOTERAPIA TRANSPUPILAR A LASER

1. Cobertura obrigatéria em adjuvancia a braquiterapia para pacientes
portadores de melanoma de cordide.

Referéncia Bibliografica:
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NHMRC. Clinical Practice Guidelines for the Management of Melanoma in Australia

and New Zealand Ocular and Periocular Melanoma: Supplementary Document.
National Health and Medical Research Council. 2008

TESTE DE INCLINACAO ORTOSTATICA (TILT TEST)

1. Cobertura obrigatdéria quando preenchido pelo menos um dos seguintes

critérios:

a. sincope recorrente na auséncia de doenca cardiaca conhecida ou suspeita,
para avaliacdo do componente neurocardiogénico;

b. sincope recorrente na presenca de doenca cardiaca, apds exclusao de causas
cardiogénicas de sincope;

c. quando a demonstracdao da susceptibilidade a sincope neuromediada e o
diagnéstico diferencial entre reflexo neurocardiogénico e insuficiéncia
autondmica possam trazer implicacdes no tratamento;

d. sincope de origem indeterminada ocorrida em situacao de alto risco de

trauma fisico ou com implicagdes ocupacionais.

Referéncia Bibliografica:

Guidelines for the diagnosis and management of syncope (version 2009)-The
Task Force for the Diagnosis and Management of Syncope of the European
Society of Cardiology (ESC).

TESTE ERGOMETRICO (INCLUI ECG BASAL CONVENCIONAL)
Cobertura obrigatdria nas seguintes situacdes:

1. Na avaliagdo do comportamento da pressdo arterial em individuos com

histéria familiar de hipertensao e sindrome metabdlica ou diabetes.

2. Como teste de screening em pacientes assintomaticos, quando preenchido

pelo menos um dos seguintes critérios:

a. histéria familiar de DAC precoce ou morte subita;

b. paciente de alto risco pelo escore de Framingham;

c. pré-operatério de cirurgias nao cardiacas em pacientes com risco
intermediario a alto pelo escore de Framingham;

d. avaliagcdo de mulheres com mais de 50 anos ou homens com mais de 40

anos candidatos a programas de exercicio;
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e. avaliacdo de individuos com ocupacdes especiais responsaveis pela vida de
outros como pilotos, motoristas de coletivos ou embarcagdes ou similares;

f. adultos com arritmias ventriculares que apresentam uma probabilidade

intermediaria ou alta de doenca coronariana pelos critérios de Diamond e

Forrester.

3. Na investigacdao da doenca coronariana ambulatorial em pacientes com

probabilidade pré-teste intermedidria pelo escore de Diamond e Forrester.

4. Na investigacdo de pacientes de baixo risco, com suspeita de sindrome

coronariana aguda.

5. Na avaliacdo de pacientes com doenca coronariana comprovada por
coronariografia ou pods-infarto agudo do miocardio diagnosticado pelos
critérios da OMS, para avaliacao de risco antes da alta hospitalar e prescricao

de atividade fisica.

6. Na avaliacao de classe funcional em pacientes selecionados para transplante

cardiaco por meio da ergoespirometria.

7. Na investigacao das arritmias induzidas pelo esforgo ou sintomas que possam

ser dependentes de arritmia.

8. Na estratificacdo de risco para morte subita cardiaca nas sindromes

arritimogénicas e sindromes elétricas primarias.

9. No diagndstico diferencial de pacientes admitidos em unidade de dor toracica

com sintomas atipicos e com possibilidade de doenga coronaria.

10. Na avaliacdo do progndstico em pacientes com doenca cardiovascular

estavel.
11. Na suspeita de angina vasoespastica.

12. Na tomada de decisao em lesdes intermedidrias apdés a realizacdo de

cineangiocoronariografia.

13. Na avaliacdo seriada em pacientes com DAC em programas de reabilitacdo

cardiovascular.

TOMOGRAFIA DE COERENCIA OPTICA

1. Cobertura obrigatéria quando preenchido um dos seguintes critérios:
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acompanhamento de pacientes em tratamento ocular quimioterapico (pacientes
que apresentem a forma exsudativa, também conhecida como Umida ou
neovascular, da Degeneracao macular relacionada a idade - DMRI), incluindo o
exame inicial realizado antes do inicio do tratamento antiangiogénico;
acompanhamento e confirmagao diagndstica das seguintes patologias retinianas:
e edema macular cistdide (relacionado ou ndo a obstrucdao venosa);
¢ edema macular diabético;

e buraco macular;

e membrana neovascular sub-retiniana (que pode estar presente em
degeneracao macular relacionada a idade, estrias angidides, alta miopia,
tumores oculares, coroidopatia serosa central);

e membrana epirretiniana;

e distrofias retinianas.

TRANSPLANTE ALOGENICO DE MEDULA OSSEA

. Os TCTH (transplante de célula tronco hematopoéticas) de medula 6ssea em que

o receptor e o doador sdao consanguineos podem ser realizados com ou sem
mieloablacdo, e serdao de cobertura obrigatéria desde que preenchidos os

seguintes critérios:

1.1. Com mieloablagao:

Receptores com idade igual ou inferior a 65 anos, portadores de uma das seguintes

patologias:

. leucemia mieldide aguda em primeira remissdo, exceto leucemia promielocitica

(M3), t(8; 21) ou inv. 16;

. leucemia mieldide aguda com falha na primeira indugao;

c. leucemia mieldide aguda em segunda ou terceira remissao;

Q

> Q oo

. leucemia linféide aguda/linfoma linfoblastico em segunda ou remissoes

posteriores;
leucemia linféide aguda Ph+ entre a primeira e a segunda remissao;

leucemia mieldide cronica em fase cronica ou acelerada (de transformacdao);

. anemia aplastica grave adquirida ou constitucional;

. sindrome mielodisplasica de risco intermediario ou alto, incluindo-se a leucemia

mielomonocitica cronica nas formas adulto e juvenil - LMC juvenil;

i. imunodeficiéncia celular primaria;
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SANS s
talassemia major, em caso de pacientes com menos de 15 anos de idade, com
hepatomegalia até 2 (dois) centimetros do rebordo costal, sem fibrose hepatica e
tratados adequadamente com quelante de ferro;

mielofibrose primaria em fase evolutiva.

1.2. Sem mieloablagao:

Receptores com idade igual ou inferior a 70 anos, portadores de uma das seguintes

®a o0 o

o

@ -~ o0 a

h.

patologias:

. qualquer das listadas no item anterior, em pacientes com doencga associada (co-

morbidade);

. leucemia linféide cronica;

mieloma multiplo;

. linfoma nao Hodgkin indolente;

doenca de Hodgkin quimiossensivel, como terapia de salvamento, excluidos os

doentes que nao se beneficiaram de um esquema quimioterapico atual.

Os TCTH de medula d6ssea em que o receptor e o doador nao sao
consanguineos s3ao de cobertura obrigatdria quando o receptor tiver idade igual

ou inferior a 60 anos e apresentar uma das seguintes patologias:

. leucemia mieldide aguda em primeira remissao, exceto leucemia promielocitica

(M3), t(8; 21) ou inv. 16;

. leucemia mieldide aguda em segunda ou terceira remissao;

leucemia linféide aguda/linfoma linfoblastico em segunda ou remissodes

posteriores;

. leucemia linféide aguda Ph+ entre a primeira e a segunda remissao;

leucemia mieldide cronica em fase cronica ou acelerada (de transformacdo);

anemia aplastica grave adquirida ou constitucional;

. sindrome mielodisplasica de risco intermediario ou alto, incluindo-se a leucemia

mielomonocitica cronica nas formas adulto e juvenil - LMC juvenil;

imunodeficiéncia celular primaria;

i. osteopetrose;

j.

mielofibrose primaria em fase evolutiva.
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TRANSPLANTE AUTOLOGO DE MEDULA OSSEA

1. Cobertura obrigatéria para receptores com idade igual ou inferior a 75 anos,

portadores de uma das seguintes patologias:

. leucemia mieldide aguda em primeira ou segunda remissao;

b. linfoma ndo Hodgkin de graus intermediario e alto, indolente transformado,

quimiossensivel, como terapia de salvamento apds a primeira recidiva;

. doenca de Hodgkin quimiossensivel, como terapia de salvamento, excluidos
os doentes que ndo se beneficiaram de um esquema quimioterapico atual;

. mieloma multiplo;

.tumor de célula germinativa recidivado, quimiossensivel, excluidos os
doentes que nao se beneficiaram de um esquema quimioterapico atual;

. neuroblastoma em estadio IV e/ou alto risco (estadio II, III e IVS com nMyc
amplificado e idade igual ou maior do que 6 meses, desde que bom
respondedor a quimioterapia definida como remissdao completa ou resposta

parcial), em primeira terapia.

TRATAMENTO CIRURGICO DA EPILEPSIA

1. Cobertura obrigatéria quando preenchido pelo menos um dos seguintes

critérios:

. pacientes portadores de epilepsia com comprovada refratariedade ao tratamento
medicamentoso, estabelecida pela comprovacao da persisténcia das crises ou de
efeitos colaterais intoleraveis apds o uso de, no minimo, trés antiepilépticos em
dose maxima tolerada por no minimo dois anos de epilepsia;

. pacientes portadores de epilepsias catastroficas da infancia, quando comprovada
a deterioragao do desenvolvimento psicomotor, independente da duracdao da

epilepsia.

TRATAMENTO DA HIPERATIVIDADE VESICAL: INJECAO INTRAVESICAL
DE TOXINA BOTULINICA

1. Cobertura obrigatdria para pacientes com bexiga hiperativa, ndao responsiva

aos tratamentos clinicos, no limite maximo de trés aplicacdes por ano e

intervalo superior a 12 semanas, quando o paciente preencher todos os
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critérios do Grupo I e nenhum dos critérios do Grupo II. O tratamento deve

ser descontinuado caso o beneficidrio ndo preencha o critério do Grupo III:

Grupo I (Inclusao)

a. bexiga hiperativa ha pelo menos 6 meses com incontinéncia urinaria de urgéncia;

b. insucesso no tratamento clinico com modificagdo comportamental;

c. contra-indicagdes ao uso de antimuscarinico ou efeitos adversos intoleraveis ou
insucesso no tratamento com tentativa de pelo menos dois antimuscarinicos por
pelo 2 meses cada;

d. exclusdo de doencas uroldgicas que possam confundir o diagnodstico (infeccdo

urinaria, litiase vesical ou tumor vesical).

Grupo II (Exclusao)

a. neoplasia ativa da bexiga ou uretra;

b. contra-indicagdes ou alergia ao uso da toxina botulinica;

c. residuo urindrio pds-miccional superior a 150 ml, em pelo menos duas
determinacoes objetivas (ultra-som ou cateterismo vesical);

d. infeccdo urinaria ativa.

Grupo III (Descontinuidade)
a. reducao de pelo menos 50% na frequéncia de episddios de incontinéncia urinaria

apos a primeira aplicagao.

TRATAMENTO OCULAR QUIMIOTERAPICO COM ANTIANGIOGENICO

1. Cobertura obrigatéria para pacientes com diagndstico de degeneracao macular
relacionada a idade (DMRI) quando o olho tratado no inicio do tratamento
preencher todos os critérios do Grupo I e nenhum dos critérios do Grupo II. Apos
o inicio do tratamento a cobertura ndo serd mais obrigatdria caso o olho tratado

apresente um dos critérios do Grupo III:

Grupo I

a. melhor acuidade visual corrigida entre 20/20 e 20/400;

b. auséncia de dano estrutural permanente da fovea central;

c. tamanho das lesGes inferior ou igual a 04 areas de disco na maior dimensao
linear;

d. crescimento de novos vasos sanguineos, constatado por tomografia de coeréncia

Optica ou angiografia com fluoresceina e piora da acuidade visual.
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Grupo II

a.

b.

dano estrutural permanente da févea, quando ndao é mais possivel a prevencdo
de mais perda visual;

evidéncia ou suspeita de hipersensibilidade a um dos agentes antiangiogénicos.

Grupo III

a.
b.

reagao de hipersensibilidade a um agente anti-VEGF comprovada ou presumida;
reducao da acuidade visual no olho tratado para menos de 30 letras (absolutos),
diagnosticado e confirmado através de uma segunda avaliagdo, atribuiveis a

DMRI na auséncia de outra doenca;

. aumento progressivo do tamanho da lesdao confirmada por tomografia de

coeréncia 6ptica ou angiografia com fluoresceina, apesar de terapia otimizada por

mais de trés aplicacdes consecutivas;

. OCT que evidencie presenca de edema, apesar de terapia otimizada por mais de

trés aplicacdes consecutivas.

Referéncias Bibliograficas:

1.

NICE. Aflibercept solution for injection for treating wet age-related macular
degeneration. NICE technology appraisal guidance 294. 2013;

. NICE. Ranibizumab and pegaptanib for the treatment of agerelated macular

degeneration. NICE technology appraisal guidance 155 - Revewed feb 2014.
2012;

. Ophthalmologists TRC of. Age-Related Macular Degeneration: Guidelines for

Management. The Royal College of Ophthalmologists. 2013.

ULTRASSONOGRAFIA OBSTETRICA MORFOLOGICA

1.

Cobertura obrigatéria para gestantes com idade gestacional entre 18 semanas e
24 semanas de gestacado no momento da solicitagdo de autorizacdo do
procedimento e quando a solicitacdo de autorizacdo do procedimento ocorrer até

a idade gestacional de 24 semanas.
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ULTRASSONOGRAFIA OBSTETRICA COM TRANSLUCENCIA NUCAL

1. Cobertura obrigatdria para gestantes com idade gestacional entre 11 semanas e
13 semanas e 6 dias de gestacao e quando a solicitagdo de autorizagao do

procedimento ocorrer até a idade gestacional de 13 semanas e 6 dias.

VITAMINA E, PESQUISA E/OU DOSAGEM

1. Cobertura obrigatéria para pacientes sintomaticos que apresentem quadro clinico

de ataxia cerebelar.

ADEQUACAO DO MEIO BUCAL

1. Cobertura obrigatéria como tratamento preliminar ao tratamento restaurador,

conforme indicacao do cirurgiao-dentista assistente.

APLICACAO DE CARIOSTATICO

1. Cobertura obrigatéria como tratamento provisério em dentes deciduos,
visando interromper a atividade da carie, devendo ser seguido de um
tratamento restaurador e associado a agdes de promogao da saude e

prevencao de doencas, conforme indicagao do cirurgiao-dentista assistente.

APLICAGCAO DE SELANTE

1. Cobertura obrigatdéria quando preenchido pelo menos um dos seguintes

critérios, conforme indicagao do cirurgidao-dentista assistente:

a. procedimento restaurador minimamente invasivo em dentes deciduos e
permanentes;
b. procedimento preventivo em fodssulas e fissuras de dentes deciduos e

permanentes.

BIOPSIA DE BOCA

1. Para a segmentacdao odontoldgica, a cobertura sera obrigatdria quando a
extensdo, localizacdo e caracteristicas da lesdao permitirem a realizacdo do
procedimento em ambiente ambulatorial, conforme indicagdo do cirurgidao-

dentista assistente.
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BIOPSIA DE GLANDULA SALIVAR

1. Para a segmentacao odontoldgica, a cobertura serda obrigatéria quando a
extensdo, localizacdo e caracteristicas da lesao permitirem a realizacdo do
procedimento em ambiente ambulatorial, conforme indicagdao do cirurgiao-

dentista assistente.

BIOPSIA DE LABIO

1. Para a segmentacao odontoldgica, a cobertura sera obrigatdria quando a
extensdo e caracteristicas da lesdao permitirem a realizagdo do procedimento
em ambiente ambulatorial, conforme indicacdo do cirurgido-dentista

assistente.

BIOPSIA DE LINGUA

1. Para a segmentacdo odontoldgica, a cobertura serd obrigatéria quando a
extensdo e caracteristicas da lesao permitirem a realizacdo do procedimento
em ambiente ambulatorial, conforme indicacdo do cirurgidao-dentista

assistente.

BIOPSIA DE MANDIBULA/MAXILA

1. Para a segmentacdao odontoldgica, a cobertura sera obrigatdria quando a
extensdo, localizacdo e caracteristicas da lesao permitirem a realizacdo do
procedimento em ambiente ambulatorial, conforme indicagdo do cirurgidao-

dentista assistente.

CONDICIONAMENTO EM ODONTOLOGIA

1. Cobertura minima obrigatéria de 03 (trés) sessdes/ano para beneficidarios com
comportamento ndo cooperativo/de dificili manejo, conforme indicacdo do

cirurgido-dentista assistente.

TRATAMENTO CIRURGICO DE TUMORES BENIGNOS ODONTOGENICOS SEM
RECONSTRUCAO

1. Para a segmentacdao odontoldgica, a cobertura sera obrigatéria quando a

extensdo, localizacdo e caracteristicas da lesao permitirem a realizacdo do
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procedimento em ambiente ambulatorial, conforme indicagdao do cirurgiao-

dentista assistente.

TRATAMENTO CIRURGICO DE TUMORES BENIGNOS DE TECIDOS
OSSEOS/CARTILAGINOSOS NA REGIAO BUCO-MAXILO-FACIAL;
TRATAMENTO CIRURGICO DE HIPERPLASIAS DE TECIDOS
OSSEOS/CARTILAGINOSOS NA REGIAO BUCO-MAXILO-FACIAL

1. Para a segmentacdo odontolégica, a cobertura serd obrigatdéria quando a
extensdo, localizacdo e caracteristicas da lesdo permitirem a realizacdo do
procedimento em ambiente ambulatorial, conforme indicacdo do cirurgiao-

dentista assistente.

REABILITAGCAO COM COROA DE ACETATO/AGO OU POLICARBONATO

1. Cobertura obrigatéria quando preenchido pelo menos um dos seguintes critérios,
conforme indicacao do cirurgiao-dentista assistente:
a. dentes deciduos nao passiveis de reconstrucao por meio direto;

b. dentes permanentes em pacientes nao cooperativos/de dificil manejo.

COROA UNITARIA PROVISORIA COM OU SEM PINO/PROVISORIO
PARA PREPARO DE RESTAURACAO METALICA FUNDIDA (RMF)

1. Cobertura obrigatéria como procedimento de carater provisério, em dentes
permanentes ndo passiveis de reconstrucao por meio direto, conforme indicacdo

do cirurgidao-dentista assistente.

EXERESE DE PEQUENOS CISTOS DE MANDIBULA/MAXILA

1. Para a segmentacdo odontoldgica, a cobertura serda obrigatéria quando a
localizacdo e caracteristicas da lesao permitirem a realizacdo do procedimento em

ambiente ambulatorial, conforme indicagao do cirurgido-dentista assistente.
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REABILITACAO COM COROA TOTAL DE CEROMERO UNITARIA - INCLUI A
PECA PROTETICA

1. Cobertura obrigatéria em dentes permanentes anteriores (incisivos e caninos)
ndo passiveis de reconstrucdo por meio direto, conforme indicacdo do cirurgido-

dentista assistente.

REABILITACAO COM COROA TOTAL METALICA UNITARIA- INCLUI A PECA
PROTETICA

1. Cobertura obrigatéria em dentes permanentes posteriores (pré-molares e
molares) nao passiveis de reconstrucdo por meio direto nem Restauragao

Metalica Fundida, conforme indicacdao do cirurgido-dentista assistente.

REABILITACAO COM NUCLEO METALICO FUNDIDO/NUCLEO PRE-
FABRICADO - INCLUI A PECA PROTETICA

1. Cobertura obrigatéria em dentes permanentes com tratamento endoddntico

prévio, conforme indicacao do cirurgido-dentista assistente.

REABILITACAO COM RESTAURACAO METALICA FUNDIDA (RMF)
UNITARIA - INCLUI A PECA PROTETICA

1. Cobertura obrigatdria em dentes permanentes posteriores quando preenchido
pelo menos um dos seguintes critérios, conforme indicacdo do cirurgido-
dentista assistente:

a. dentes com comprometimento de 3 (trés) ou mais faces, ndo passiveis de
reconstrugao por meio direto;

b. dentes com comprometimento de cuspide funcional, independente do numero

de faces afetadas.

REDUCAO DE LUXAGAO DA ATM

1. Cobertura obrigatéria na segmentacao odontoldgica quando o procedimento
for passivel de realizagdo em ambiente ambulatorial, conforme indicacdo do

cirurgido-dentista assistente.

77



fQ
A N Agéncia Nacional de
« Saiide Suplementar

SUTURA DE FERIDA EM REGIAO BUCO-MAXILO-FACIAL

1. Para a segmentacao odontolégica a cobertura serd obrigatéria quando a
extensdo, localizacdo e caracteristicas da lesao permitirem a realizacdo do
procedimento em ambiente ambulatorial, conforme indicagdo do cirurgiao-

dentista assistente.

TRATAMENTO CIRURGICO DAS FISTULAS BUCO-NASAL; TRATAMENTO
CIRURGICO DAS FISTULAS BUCO-SINUSAL

1. Para a segmentacdo odontoldgica, a cobertura serda obrigatdéria quando a
extensdo, localizacdo e caracteristicas da lesao permitirem a realizacdo do
procedimento em ambiente ambulatorial, conforme indicacdo do cirurgiao-

dentista assistente.

TRATAMENTO CIRURGICO DOS TUMORES BENIGNOS DE TECIDOS MOLES
NA REGIAO BUCO-MAXILO-FACIAL; TRATAMENTO CIRURGICO DE
HIPERPLASIAS DE TECIDOS MOLES NA REGIAO BUCO-MAXILO-FACIAL

1. Para a segmentacdao odontoldgica, a cobertura sera obrigatdria quando a
extensdo, localizacdo e caracteristicas da lesao permitirem a realizacdo do
procedimento em ambiente ambulatorial, conforme indicacdo do cirurgido-

dentista assistente.

TRATAMENTO RESTAURADOR ATRAUMATICO

1. Cobertura obrigatdéria quando preenchido pelo menos um dos seguintes
critérios, conforme indicagao do cirurgidao-dentista assistente:
a. tratamento temporario ou definitivo em dentes deciduos;

b. tratamento temporario em dentes permanentes.

TUNELIZACAO

1. Cobertura obrigatéria em dentes multirradiculares com raizes divergentes e
Lesdo de Furca Grau II avancado ou III com ou sem tratamento endododntico

prévio.
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CONSULTA COM FISIOTERAPEUTA

1

. Cobertura obrigatéria de 2 consultas de fisioterapia, por ano de contrato, para

cada novo CID apresentado pelo paciente, e consequente necessidade de

construcao de novo diagndstico fisioterapéutico.

CONSULTA COM NUTRICIONISTA

. Cobertura minima obrigatoéria, de 12 consultas, por ano de contrato, quando
preenchidos pelo menos um dos seguintes critérios:

. criangas com até 10 anos em risco nutricional (< percentil 10 ou > percentil 97
do peso / altura);

. jovens entre 10 e 16 anos em risco nutricional (< percentil 5 ou > percentil 85

do peso/ altura);

. idosos (maiores de 60 anos) em risco nutricional (indice de Massa Corpédrea

(IMC) <22 kg/m?2);

. pacientes com diagndstico de Insuficiéncia Renal Crdnica;

. pacientes com diagndstico de obesidade ou sobrepeso (IMC > 25 kg/m?) com
mais de 16 anos;
pacientes ostomizados;

. apos cirurgia gastrointestinal;

. para gestantes, puérperas e mulheres em amamentacdo até 6 meses apos o
parto.

. Cobertura minima obrigatéria, de 18 sessdes por ano de contrato, para
pacientes com diagndstico de Diabetes Mellitus em uso de insulina ou no

primeiro ano de diagnéstico.

. Para todos os casos nao enquadrados nos critérios acima, a cobertura minima

obrigatdria é de 6 consultas/sessdes de nutricdo por ano de contrato.

CONSULTA/SESSAO COM FONOAUDIOLOGO

1

. Cobertura minima obrigatéria de 24 consultas/sessdes, por ano de contrato,
guando preenchido pelo menos um dos seguintes critérios:

. taquifemia [linguagem precipitada] (CID F.98.6);

. pacientes com fenda palatina, labial ou labio palatina (CID Q35, Q36 e Q37);

pacientes portadores de anomalias dentofaciais (CID K07);

. pacientes com transtornos hipercinéticos - TDAH (CID F90);
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e. dislexia e outras disfungdes simbdlicas, nao classificadas em outra parte (CID
R48);
f. pacientes com apnéia de sono (G47.3);
g. pacientes com queimadura e corrosao da cabega e pescoco (T-20);
h. pacientes com queimadura e corrosao do trato respiratério (T-27);
i. pacientes com queimadura de boca e da faringe (T-28.0);

j. pacientes com disfonia ndo cronica (CID R49.0).

2. Cobertura minima obrigatéria de 48 consultas/sessbes, por ano de contrato,

guando preenchido pelo menos um dos seguintes critérios:

a. pacientes com gagueira [tartamudez] (CID F.98.5);
pacientes com transtornos especificos do desenvolvimento da fala e da
linguagem e transtorno nao especificado do desenvolvimento da fala ou da
linguagem (CID F80); CID F80.1; CID F80.2; CID F80.9);

c. pacientes com disfagia nos casos onde haja dificuldade na degluticdo
comprometendo e/ou impedindo a alimentagao por via oral do paciente (CID
R13);

d. pacientes portadores de um dos seguintes diagnosticos: disartria e anartria;
apraxia e dislexia (CID R47.1; R48.2 e R48.0);

e. pacientes com disfonia causada por paralisia das cordas vocais e da laringe),
polipo das corda vocais e da laringe, edema na laringe, presenca de laringe
artificial, neoplasia benigna da laringe), carcinoma in situ da laringe, doengas
das cordas vocais e da laringe e outras doencgas de corda vocal (CID ]38.0;
CID 138.1; CID 138.4; CID Z96.3; CID D14.1; CID DO02.0; CID 1.38; CID
138.3);

f. pacientes com perda de audicdo (CID H90 e H91) nos quais seja caracterizada
deficiéncia auditiva como perda auditiva bilateral, parcial ou total, de quarenta
e um decibéis (dB) ou mais, aferida por audiograma nas frequéncias de
500Hz, 1.000Hz, 2.000Hz e 3.000Hz mediante o disposto no capitulo II do
Decreto n° 5.296 de 2 de dezembro de 2004;

g. pacientes portadores de retardo mental leve com transtorno de fala (CID F70)

e retardo mental nao especificado com transtorno de fala (CID F79).

3. Cobertura minima obrigatéria de 96 consultas/sessbes, por ano de contrato,

quando preenchido pelo menos um dos seguintes critérios:

a. pacientes portadores de Implante Coclear;

b. pacientes portadores de Protese Auditiva Ancorada no Osso;
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c. pacientes com transtornos especificos do desenvolvimento da fala e da
linguagem e transtornos globais do desenvolvimento - Autismo (CID F84.0; CID
F84.1; CID F84.3; F84.5; CID F84.9);

d. pacientes portadores do diagndstico de disfasia e afasia (CID R47.0).

4. Para os casos ndo enquadrados nos critérios acima, a cobertura minima

obrigatéria é de 12 consultas/sessdes por ano de contrato.

CONSULTA/SESSAO COM PSICOLOGO

1. Cobertura minima obrigatéria de 12 consultas/sessodes, por ano de contrato,

quando preenchido pelo menos um dos seguintes critérios:

a. pacientes candidatos a cirurgia de esterilizagao feminina e que se enquadram
nos critérios estabelecidos na Diretriz de Utilizacdo do procedimento: Cirurgia
de Esterilizacgdo Feminina (Laqueadura Tubaria / Laqueadura Tubaria
Laparoscopica);

b. pacientes candidatos a cirurgia de esterilizacao masculina e que se enquadram
nos critérios estabelecidos na Diretriz de Utilizacdo do procedimento: Cirurgia
de Esterilizagdao Masculina (Vasectomia);

c. pacientes candidatos a gastroplastia e que se enquadram nos critérios
estabelecidos na Diretriz de Utilizagdo do procedimento: Gastroplastia
(Cirurgia Bariatrica) por videolaparoscopia ou por via laparotomica;

d. pacientes candidatos a cirurgia de implante coclear e que se enquadram nos
critérios estabelecidos na Diretriz de Utilizacdao do procedimento: Implante
Coclear;

e. pacientes ostomizados e estomizados e que se enquadram nos critérios
estabelecidos no Protocolo de Utilizagdo do procedimento: Fornecimento de
Equipamentos Coletores e Adjuvantes para Colostomia, Ileostomia e

Urostomia, Sonda Vesical de Demora e Coletor de Urina;

CONSULTA/SESSAO COM PSICOLOGO E/OU TERAPEUTA OCUPACIONAL

1. Cobertura minima obrigatdria de 40 consultas/sessdes, por ano de contrato,

guando preenchido pelo menos um dos seguintes critérios:

a. pacientes com diagndstico primario ou secunddrio de esquizofrenia,

transtornos esquizotipicos e transtornos delirantes (CID F20 a F29);
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b. pacientes com diagndstico primario ou secundario de transtornos globais do
desenvolvimento (CID F84);
c. pacientes com diagndstico primario ou secundario de transtornos da
alimentacao (CID F50);
d. pacientes com diagndstico primario ou secundario de transtornos do humor
(CID F31, F33).

CONSULTA/SESSAO COM TERAPEUTA OCUPACIONAL

1. Cobertura minima obrigatdria de 12 consultas/sessdes, por ano de contrato,

quando preenchido pelo menos um dos seguintes critérios:

a. pacientes com diagnostico primario ou secundario de deméncia (CID FOO a
FO3);

b. pacientes com diagndstico primario ou secundario de retardo (CID F70 a F79);

c. pacientes com diagndstico primario ou secundario de transtornos especificos
do desenvolvimento ( CID F82, F83);

d. pacientes com disfungdes de origem neuroldgica (CID GO0 a G99);

e. pacientes com disfuncbes de origem traumato/ortopédica e reumatoldgica
(CID M0OO A M99).

SESSAO DE PSICOTERAPIA

1. Cobertura minima obrigatéria de 18 sessbes, por ano de contrato, quando

preenchido pelo menos um dos seguintes critérios:

. pacientes com diagnostico primario ou secundario de transtornos neurdticos,
transtornos relacionados com o "stress" e transtornos somatoformes (CID F40 a
F48);

. pacientes com diagndstico primario ou secundario de sindromes comportamentais
associadas a disfuncoes fisioldgicas e a fatores fisicos (CID F51 a F59);

. pacientes com diagndstico primario ou secundario de transtornos do
comportamento e emocionais da infancia e adolescéncia (CID F90 a F98);

. pacientes com diagndstico primario ou secundario de transtornos do
desenvolvimento psicoldgico (CID F80, F81, F83, F88, F89);

. pacientes com diagndstico primario ou secundario de transtornos do humor (CID
F30 a F39);
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f. pacientes com diagndstico primario ou secundario de transtornos mentais e
comportamentais devido ao uso de substancias psicoativas (CID F10 a F19);

g. pacientes com diagndstico primario ou secundario de transtornos especificos de
personalidade. (CID F60 a F69).

ATENDIMENTO/ACOMPANHAMENTO EM HOSPITAL-DIA PSIQUIATRICO

1. Cobertura obrigatéria de acordo com o médico assistente, de programas de
atencao e cuidados intensivos por equipe multiprofissional, inclusive
administragao de medicamentos, quando preenchido pelos menos um dos

seguintes critérios:

a. paciente portador de transtornos mentais e comportamentais devidos ao uso
de substancia psicoativa (CID F10, F14);

b. paciente portador de esquizofrenia, transtornos esquizotipicos e transtornos
delirantes (CID F20 a F29);

c. paciente portador de transtornos do humor (episédio maniaco e transtorno
bipolar do humor - CID F30, F31);

d. paciente portador de transtornos globais do desenvolvimento (CID F84).

ANALISE MOLECULAR DE DNA; PESQUISA DE
MICRODELECOES/MICRODUPLICAGOES POR FISH (FLUORESCENCE IN
SITU HYBRIDIZATION); INSTABILIDADE DE MICROSSATELITES (MSI),
DETECGCAO POR PCR, BLOCO DE PARAFINA

1. Cobertura obrigatéria quando for solicitado por um geneticista clinico,
puder ser realizado em territério nacional e for preenchido pelo menos um dos
seguintes critérios:

a. na assisténcia/tratamento/aconselhamento das condicdes  genéticas
contempladas nos subitens desta Diretriz de Utilizacdo, quando seguidos os
parametros definidos em cada subitem para as patologias ou sindromes
listadas.

b. para as patologias ou sindromes listadas a seguir a cobertura de analise
molecular de DNA ndo é obrigatdria: ostecondromas hereditarios multiplos
(exostoses hereditarias multiplas); Neurofibromatose 1; e Fenilcetonuria.

Cc. na assisténcia/tratamento/aconselhnamento das condicdes genéticas nao
contempladas nas Diretrizes dos itens a e b, quando o paciente apresentar

sinais clinicos indicativos da doenca atual ou histéria familiar e, permanecerem
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duvidas acerca do diagnéstico definitivo apds a anamnese, o exame fisico, a
anadlise de heredograma e exames diagndsticos convencionais.
OBS relativa apenas ao item c: Os exames realizados por técnicas de pesquisas
em painel, tais como PCR Multiplex, CGH-Array (Hibridizacdo Gendmica
Comparativa), MLPA (Multiplex Ligation-dependent Probe Amplification),
Sequenciamento de Nova Geragao (NGS), Sequenciamento completo de todos os
éxons do Genoma Humano (Exoma) e Sequenciamento do Genoma (Genoma),
screening de risco pessoal ou de planejamento familiar em paciente
assintomatico quando desvinculado de histéria familiar, ndo estdao contemplados
no item “c”.

OBS geral 1: Nas diretrizes de utilizagdo abaixo sao considerados:

Grau de parentesco Denominagao

parentes de primeiro grau mae, pai, filha, filho, irma, irmao.

parentes de segundo grau avo, avo, neta, neto, tia, tio, sobrinha,

sobrinho, meia-irma, meio-irmao.

parentes de terceiro grau bisavd, bisavo, tia-avo, tio-avd, prima
de primeiro grau, primo de primeiro
grau, bisneta, bisneto, sobrinhaneta,

sobrinhoneto.

OBS geral 2: Para as diretrizes de utilizacado em que o método escalonado
contemple a técnica CGH-Array (Hibridizacgdo Genomica Comparativa), a
resolugdo minima obrigatoéria € a densidade de 180k. No caso de plataformas que
utilizem apenas SNP- array (Polimorfismo de um Unico nucleotideo), a resolugao

minima obrigatéria é a densidade de 750k.

OBS geral 3: O sequenciamento por NGS ou Sanger dos exons dos genes
associados a cada sindrome deve ser realizado na regidao codificadora do gene e
se estender também as regides intronicas adjacentes aos exons (pelo menos
seis, idealmente dez nucleotideos imediatamente adjacentes as extremidades 5'

e 3' dos exons).

OBS geral 4: O material inicial a ser utilizado para o sequenciamento é o DNA.
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Patologias ou sindromes de cobertura obrigatéria referentes ao item a

desta Diretriz de Utilizacao:

110.1 - ACONDROPLASIA/HIPOCONDROPLASIA

1. Cobertura obrigatoria para pacientes que apresentem baixa estatura
desproporcionada quando restarem duavidas diagndsticas acerca da doenca
apresentada apds a investigacao clinica e radiolégica e for preenchido pelo
menos um dos seguintes critérios:

a. achados clinicos e radiolégicos sugestivos de Acondroplasia (macrocrania com
fronte ampla e/ou rizomelia e/ou limitagdo da extensao dos cotovelos e/ou
braquidactilia e/ou configuracdo das maos em tridente e/ou geno varo e/ ou
0ossos tubulares curtos e/ou estreitamento da distancia interpedicular da
coluna espinhal e/ou hiperlordose lombar e/ou iliacos arredondados e
acetabulos horizontalizados e/ou incisura sacro isquidtica pequena e/ou
radioluscéncia femural proximal e/ou leves alteragdes metafisarias);

b. achados clinicos e radioldgicos sugestivos de Hipocondroplasia (macrocrania
com face relativamente normal e/ou rizomelia e/ou mesomelia e/ou limitagao
da extensdo dos cotovelos e/ou leve frouxiddao ligamentar e/ou maos e dedos
curtos e/ou geno varo e/ou hiperlordose lombar e/ou deficiéncia intelectual
e/ou acantose nigricans e/ou epilepsia do lobo temporal e/ou osteoartrite em
adultos e/ou encurtamento dos ossos longos com leve alteracdao metafisaria
e/ou braquidactilia e/ou estreitamento da distancia interpedicular da coluna
espinhal e/ou iliacos encurtados e quadrados e/ou encurtamento do segmento
distal da ulna, alongamento do segmento distal da fibula e/ou teto do

acetabulo raso).
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Método de andlise:

1. Em caso de achados clinicos e radioldgicos sugestivos de Acondroplasia,
realizar andlise apenas das mutacdes especificas para Acondroplasia c.1138G>A
e c.1138G>C no gene FGFR3.

2. Em caso de achados clinicos e radiolégicos sugestivos de Hipocondroplasia,
realizar analise apenas das mutacdes especificas para Hipocondroplasia
€c.1620C>A e ¢c.1620C>G no gene FGFR3.

110.2 - ADRENOLEUCODISTROFIA

1. Cobertura obrigatéria para pacientes do sexo masculino com manifestacoes
clinicas (forma cerebral infantil, adolescente e do adulto, adrenomieloneuropatia
e doenca de Addison) e diagndstico bioquimico (dosagem de &acidos graxos de

cadeia muito longa).

2. Cobertura obrigatéria para pacientes do sexo feminino com manifestacdes
clinicas de adrenomieloneuropatia com diagndstico bioquimico (dosagem de

acidos graxos de cadeia muito longa) inconclusivo.

3. Cobertura obrigatéria em criancas do sexo masculino assintomaticas, cuja
mde possua diagndstico molecular confirmado de heterozigota para

adrenoleucodistrofia.

4. Cobertura obrigatéria para o aconselhamento genético de mulheres
assintomaticas (parentes de 19, 2° e 3° graus do caso indice na familia), com o

diagndstico molecular de adrenoleucodistrofia no caso indice na familia.

Método de analise utilizado de forma escalonada:

1. Nos casos em que a mutacdo genética ja foi identificada na familia, realizar
apenas a pesquisa da mutacgao especifica.

2. Para os casos nao enquadrados no item anterior, realizar Sequenciamento de
Nova Geragao ou Sequenciamento bidirecional pelo método analitico de Sanger

dos éxons do gene ABCD1.

110.3 - AMILOIDOSE FAMILIAR (TTR)

1. Cobertura obrigatdria para pacientes de ambos 0s sexos que apresentem
neuropatia autondmica ou sensério-motora lentamente progressiva com bidpsia
de tecido demonstrando depdsito de substdncia amiloide, especificamente
marcados com anticorpos anti-TTR e quando preenchido pelo menos um dos

seguintes critérios:
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bloqueio da condugao cardiaca;

a
b. cardiomiopatia;
C. neuropatia;

d

opacidade do corpo vitreo.

2. Cobertura obrigatdria para familiar assintomatico de 1° grau ou 2° graus
de caso confirmado através de diagndstico molecular de amiloidose familiar

(TTR) no caso indice na familia.

Método de andlise utilizado de forma escalonada:

1. Nos casos em que a mutacao genética ja foi identificada na familia,
realizar apenas a pesquisa da mutacdo especifica.

2. Analise da mutacdo VAL30MET no gene TTR.

3. Sequenciamento bidirecional pelo método analitico de Sanger dos éxons 2,
3 e 4 do gene TTR.

110.4 - ATAXIA DE FRIEDREICH

1. Cobertura obrigatéria para o diagndstico de pacientes de ambos os sexos com
ataxia progressiva e sem padrdo de heranca familiar autossdmica dominante,
guando preenchidos pelo menos dois dos seguintes critérios:

. perda de propriocepgao;

. arreflexia;

. disartria;

a
b
C
d. liberacao piramidal (Babinski);
e. miocardiopatia;

f. alteracOes eletroneuromiograficas;
g. resisténcia a insulina ou diabetes;
h

. atrofia cerebelar em ressonancia nuclear magnética.

Método de analise utilizado de forma escalonada:
1. Pesquisa de mutacao dinamica por expansao de trinucleotideos GAA no intron
1 do gene FXN por Reacao em Cadeia da Polimerase (PCR) em gel de agarose ou

por eletroforese capilar.
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110.5 - ATAXIAS ESPINOCEREBELARES (SCA)

1. Cobertura obrigatéria para individuos sintomaticos com ataxia de marcha
associada ou ndo a outros sinais neuroldgicos (distonia, neuropatia periférica,
parkinsonismo e alteragdbes da movimentacao ocular) independente da idade e

com histdria familiar de heranca autossdomica dominante.

2. Cobertura obrigatéria para individuos sintomaticos com ataxia de marcha

associada ou ndo a outros sinais neuroldgicos (distonia, neuropatia periférica,

parkinsonismo e alteragdes da movimentacao ocular) independente da idade e

sem histéria familiar desde que preencha todos os seguintes critérios:

a. doenga de inicio insidioso e curso progressivo;

b. inicio dos sintomas ha mais de 6 meses;

c. ressonancia magnética de encéfalo que nao sugira outra causa para a ataxia
(esclerose multipla, infeccdo de sistema nervoso central, tumores, mal

formacOes cerebrais e/ou cerebelares, siderose superficial).

3. Cobertura obrigatéria para o aconselhamento genético dos familiares de
10, 20 ou 3° graus assintomaticos maiores de 18 anos quando o diagndstico
molecular do tipo de SCA tiver sido confirmado na familia. No caso em que o
diagnostico molecular confirmar SCA do tipo 10 a cobertura para individuos

assintomaticos ndo € obrigatodria.

Método de andlise utilizado de forma escalonada:

1. Nos casos em que a mutacdo genética ja tenha sido identificada na familia,
realizar apenas a pesquisa da expansao no gene especifico.

2. Pesquisa de expansdao CAG no gene ATXN3 (SCA3 ou Doenga de Machado-
Joseph) por Reagdao em Cadeia da Polimerase (PCR) com anadlise de fragmentos
por eletroforese capilar ou por PCR multiplex fluorescente.

3. Se item anterior for normal, pesquisar simultaneamente expansao de
nucleotideos CAG nos genes ATXN1, ATXN2, CACNA1A, ATXN7, e expansao de
pentanucleotideos ATTCT no gene ATXN10 (SCA1, SCA2, SCA6, SCA7 e SCA10,
respectivamente) por Reacdo em Cadeia da Polimerase (PCR) com andlise de

fragmentos por eletroforese capilar ou por PCR multiplex fluorescente.

Referéncias Bibliograficas:

1. Bird TD. Hereditary Ataxia Overview. 1998 Oct 28 [updated 2015 Mar 5].
In: Pagon RA, Adam MP, Ardinger HH, Wallace SE, Amemiya A, Bean LJH, Bird
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TD, Dolan CR, Fong CT, Smith RJH, Stephens K, editors. GeneReviews®. Seattle
(WA): University of Washington, Seattle; 1993-2015. Available from
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1138/
2. de Castilhos RM, Furtado GV, Gheno TC, Schaeffer P, Russo A, Barsottini
O, Pedroso JL, Salarini DZ, Vargas FR, de Lima MA, Godeiro C, Santana-da-Silva
LC, Toralles MB, Santos S, van der Linden H Jr, Wanderley HY, de Medeiros PF,
Pereira ET, Ribeiro E, Saraiva-Pereira ML, Jardim LB; Rede Neurogenetica.
Spinocerebellar ataxias in Brazil--frequencies and modulating effects of related
genes. Cerebellum. 2014 ;13:17-28.
3. Sequeiros J, Martindale J, Seneca S, Giunti P, Kamarainen O, Volpini V,
Weirich H, Christodoulou K, Bazak N, Sinke R, Sulek-Piatkowska A, Garcia-
Planells ], Davis M, Frontali M, Hamalainen P, Wieczorek S, Zihlke C, Saraiva-
Pereira ML, Warner ], Leguern E, Thonney F, Quintans Castro B, Jonasson J,
Storm K, Andersson A, Ravani A, Correia L, Silveira I, Alonso I, Martins C, Pinto
Basto J, Coutinho P, Perdigao A, Barton D, Davis M; European Molecular Quality
Genetics Network. EMQN Best Practice Guidelines for molecular genetic testing of
SCAs. Eur J Hum Genet. 2010 Nov;18:1173-6.
4, van de Warrenburg BP, van Gaalen J, Boesch S, Burgunder JM, Durr A,
Giunti P, Klockgether T, Mariotti C, Pandolfo M, Riess O. EFNS/ENS Consensus
on the diagnosis and management of chronic ataxias in adulthood. Eur J Neurol.
2014 Apr;21(4):552-62.

110.6 - ATROFIA MUSCULAR ESPINHAL - AME

1. Cobertura obrigatéria para pacientes de ambos os sexos que apresentem
as formas congénitas de Atrofia Muscular Espinhal (artrogripose multipla
congénita ou neuropatia axonal congénita) com hipotonia grave e dependéncia
de suporte respiratoério.

2. Cobertura obrigatéria para pacientes de ambos os sexos com quadro
clinico de atrofia muscular espinhal do tipo I com inicio dos sintomas antes dos 6
meses de idade, apresentando hipotonia grave, quando preenchidos pelo menos
dois dos seguintes critérios:

a. atraso grave do desenvolvimento motor;

b. fasciculacdo da lingua;

c. tremor postural dos dedos;

d. auséncia de reflexos tendineos;

e

auséncia de perda sensoria.
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3. Cobertura obrigatéria para pacientes de ambos os sexos com quadro
clinico de atrofia muscular espinhal do tipo II com inicio dos sintomas entre 6 e
18 meses de idade, com hipotonia ou fraqueza muscular progressiva e quando
presentes pelo menos dois dos seguintes critérios:
a. fasciculacdo da lingua;
b. tremor postural dos dedos;
c. auséncia de reflexos tendineos;
d

auséncia de perda sensoria.

4, Cobertura obrigatéria para pacientes de ambos os sexos com quadro
clinico de atrofia muscular espinhal do tipo III com inicio dos sintomas apds 18
meses de idade com fraqueza muscular progressiva, quando presentes pelo
menos dois dos seguintes critérios:

a. fraqueza muscular simétrica proximal;

b. fasciculacdo da lingua ou outros grupos musculares;

c. tremor postural dos dedos;

d. hiporreflexia;
e

caibras.

5. Cobertura obrigatéria para pacientes de ambos os sexos com quadro
clinico de atrofia muscular espinhal tipo IV com inicio dos sintomas na vida
adulta e que apresentem eletroneuromiografia com denervagdao e redugao da
amplitude do potencial de agcdao motor, quando presentes pelo menos dois dos
seguintes critérios:

a. fraqueza muscular simétrica proximal;

b. fasciculacdo da lingua ou outros grupos musculares;

c. tremor postural dos dedos;

d. hiporreflexia;
e

caibras.

6. Cobertura obrigatéoria para o aconselhamento genético de individuos
assintomaticos, com parentes de 1° ou 2° graus com diagndstico molecular

confirmado.

Método de analise utilizado de forma escalonada:

Para pacientes enquadrados nos itens 1, 2, 3, 4 ou 5:

1. Realizar andlise da delecdo ou conversao do éxon 7 de ambas as cdpias do
gene SMN1 por Reacdo em Cadeia da Polimerase (PCR) em gel de agarose ou

por eletroforese capilar.

90



S ANS e
2. Realizar pesquisa de mutacao por Sequenciamento de Nova Geragao ou
Sanger de toda regiao codificadora do gene SMN1 quando for diagnosticada
heterozigose do éxon 7 do gene SMN1 e o paciente preencher pelo menos dois
dos seguintes critérios:
a. eletroneuromiografia revelando denervacdao e redugdao da amplitude do

potencial de agao motor;

b. bidpsia muscular com atrofia de fibras do grupo 1 e 2;
c. creatinoquinase em valores normais.
Para pacientes enquadrados no item 6:
1. Realizar nos pais do paciente reacdao em Cadeia da Polimerase (PCR) em
gel de agarose ou por eletroforese capilar para testar a delecao ou conversao do
éxon 7 do gene SMN1 para a delecao do éxon 7 do gene SMN1
2. Quando o resultado for negativo para a delecdo do éxon 7, testar para a

mutacao familiar do gene SMN1 ja detectada.

Referéncias Bibliograficas:

1. Scheffer H,Cobben JM, Gert Matthijs G, Wirth B.Best practice guidelines
for molecular analysis in spinal muscular atrophy Eur J Human Genet (2001) 9,
484-491 www.nature.com/ejhg

2. Wang CH, Finkel RS, Bertini ES, Schroth M, Simonds A, Wong B, Aloysius
A, Morrison L, Main M, Crawford TO, Trela A. Consensus Statement for Standard
of Care in Spinal Muscular Atrophy J Child Neurol 2007 22: 1027 DOI:
10.1177/0883073807305788

110.7 - CANCER DE MAMA E OVARIO HEREDITARIOS - GENE BRCA1/BRCA2

1. Cobertura obrigatéria para mulheres com diagndstico atual ou prévio de

cancer de mama quando preenchido pelo menos um dos seguintes critérios:

a. Diagnéstico de cancer de mama em idade < 35 anos;
b. Diagndstico de cancer de mama em idade < 50 anos e mais um dos

seguintes critérios:

I. um segundo tumor primario da mama (*);
II. > 1 familiar de 19, 2° e 3° graus com cancer de mama e/ou ovario;
C. Diagnostico de cancer de mama em idade < 60 anos se cancer de mama

triplo negativo (Receptor de estrogénio (RE), Receptor de progesterona (RP) e
Receptor HER2 negativos);

d. Diagnéstico de cancer de mama em qualquer idade e mais um dos seguintes:

91



vy
A NS Agéncia Nacional de
L\ | Salide Suplementar

L. > 1 familiar de 19, 20 e 3° graus com cancer de mama feminino em idade
< 50 anos;
II. > 1 familiar de 1°, 2° e 3° graus com cancer de mama masculino em

qualquer idade;

III. > 1 familiar de 19, 2° e 3° graus com cancer de ovario em qualquer idade;
IV. = 2 familiares de 19, 2° e 3° graus do mesmo lado da familia com céancer
de mama em qualquer idade;

V. > 2 familiares de 19, 20 e 3° graus do mesmo lado da familia com cancer
de pancreas ou préstata (escore de Gleason > 7) em qualquer idade.

(*) No caso de cancer de mama bilateral ou duas neoplasias primarias na mesma
mama (comprovado por laudos anatomo-patoldgicos), cada um dos tumores

deve ser considerado independentemente.

2. Cobertura obrigatdria para mulheres com diagndstico atual ou prévio de
cancer de ovario (tumor epitelial) em qualquer idade e independente da histdria

familiar.

3. Cobertura obrigatdria para homens com diagndstico atual ou prévio de cancer

de mama em qualquer idade e independente da histdria familiar.

4. Cobertura obrigatéria para pacientes com cancer de pancreas e = 2 familiares
de 19, 29 e 39 graus do mesmo lado da familia com cancer de mama e/ou ovario

e/ou pancreas ou prostata (escore de Gleason = 7) em qualquer idade.

5. Cobertura obrigatéria para pacientes com cancer de préstata (escore de
Gleason = 7) e = 2 familiares de 1°, 2° e 3° graus do mesmo lado da familia
com cancer de mama e/ou ovario e/ou pancreas ou préstata (escore de Gleason

> 7) em qualquer idade.

6. Cobertura obrigatdria para teste das 3 mutacbes fundadoras Ashkenazi nos
genes BRCA1 e BRCA2 em pacientes de origem judaica Ashkenazi quando
preenchido pelo menos um dos seguintes critérios:

a. cancer de mama em qualquer idade e independente da histdria familiar;

b. cancer de ovario em qualquer idade e independente da histéria familiar;

c. cancer de pancreas em qualquer idade com = 1 familiar de 19, 2° e 39, graus

com cancer de mama, ovario, pancreas ou prostata (escore Gleason > 7).

7. Cobertura obrigatéria para pacientes maiores de 18 anos, diagnosticados ou
nao com cancer, independente do sexo, quando houver mutacdo deletéria em
BRCA1 ou BRCA2 em familiar de 19, 20 e 30 graus.
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8. Cobertura obrigatéria para individuos com cancer de mama, mas com
estrutura familiar limitada (auséncia de 2 familiares de 19, 2° ou 3° graus do
sexo feminino em uma das linhagens - materna ou paterna - que tenha vivido

além dos 45 anos de idade).

Método de analise utilizado de forma escalonada:
1. Nos casos em que a mutacao genética ja foi identificada na familia,
realizar apenas a pesquisa da mutacdao especifica. Para pacientes de origem
judaica Ashkenazi nos quais a mutagao familiar for uma mutacao fundadora, esta
justificada a realizacdo da andlise das 3 mutagoes fundadoras Ashkenazi ao invés
da anadlise somente da mutacao familiar pela possibilidade da ocorréncia de mais
de uma mutacdo em genes BRCA em familias Ashkenazi. Se a familia for de
origem judaica Ashkenazi e a mutacao familiar nao for uma das 3 mutagdes
fundadoras, ainda assim justifica-se a realizacao do teste destas 3 mutagOes
além da mutagao que sabidamente segrega na familia.

2. Nos casos de pacientes elencados nos itens 1, 2, 3, 4, 5, 6 e 8 realizar o

exame escalonado conforme descrito abaixo:

a. Sequenciamento de Nova Geracao de toda regiao codificadora de BRCA1 e
BRCA2;

b. Se o Sequenciamento de Nova Geragcdo ndo estiver disponivel iniciar com
Sequenciamento bidirecional por Sanger no gene BRCA1, exceto para os
casos que envolvam cancer de mama masculino ou cancer de pancreas em
que se inicia pelo gene BRCA2. Quando o primeiro sequenciamento for
negativo, realizar o sequenciamento do outro gene (BRCA2 ou BRCA1);

c. Em caso de resultado negativo nos itens a ou b, realizar MLPA dos genes
BRCA1 e BRCA2.

3. Nos casos de pacientes enquadrados no item 6, realizar teste das 3

mutacdes fundadoras Ashkenazi nos genes BRCA1l e BRCA2, a saber: BRCA1

185delAG  (c.66_67delAG, p.Glu23fs), BRCA1 5382insC (c.5263insC,
p.GIn1756fs), e BRCA2 6174delT (c.5946delT, p.Ser1982fs). Se nenhuma destas
mutacoes for identificada e outros critérios de elegibilidade forem contemplados
conforme descrito nos itens 1, 2, 3, 4, 5, 7 e 8, deve ser realizada a analise

seguindo os critérios de anadlise escalona descrito para cada item.

OBS 1: Nos pacientes em que forem encontradas mutagdes patogénicas nos
genes BRCA1 ou BRCA2, mesmo que assintomaticos, a mastectomia e a

salpingo-ooforectomia redutoras de risco, bem como a reconstrugao das mamas
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sao de cobertura obrigatéria da mesma forma que a cobertura prevista para
pacientes com diagndstico de cancer, quando indicado pelo médico assistente.
OBS 2: Para fins desta DUT, tumores invasivos e in situ da mama serao
considerados igualmente na definicdo “cadncer de mama”. Para fins desta DUT,
serao incluidos na definicdo “cancer de ovario” os tumores epiteliais de ovario,

trompas de faldpio e tumores primarios de peritonio.
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10.1111/cge.12441. [Epub ahead of print].
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110.8 - COMPLEXO DA ESCLEROSE TUBEROSA

1. Cobertura obrigatéria para pacientes de ambos os sexos que apresentem
Esclerose Tuberosa Possivel e preencham um critério do Grupo I ou pelo menos

dois critérios do Grupo II*:
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* Para pacientes que apresentem Esclerose Tuberosa Definitiva e que preencham
dois critérios do Grupo I ou um critério do Grupo I e dois critérios do Grupo II, a
cobertura do diagndstico molecular nao é obrigatéria.
Grupo I (Sinais maiores):
a. Angiofibromas (trés ou mais) ou placas fibréticas cefalicas (face ou couro
cabeludo);
b. Fibromas ungueais (dois ou mais);
Manchas hipomelanéticas (trés ou mais; = 5 mm de diametro);
. Nevo de tecido conjuntivo (Shagreen patch );

Multiplos hamartomas nodulares de retina;

S0 a0

Displasia cortical, incluindo tuberosidades e linhas de migracao radial na
substancia branca cerebral;

g. Ndédulo subependimario;

h. Astrocitoma subependimario de células gigantes;

i. Rabdomioma cardiaco;

j. Linfangiomiomatose;

k. Angiomiolipoma renal.

Grupo II (Sinais menores):

a. Mdltiplas fossetas espalhadas no esmalte dentario(trés ou mais);

b. Fibromas intraorais (2 ou mais);

c. Hamartoma nao renal;

d. Mancha acromica na retina;

e. Lesdes de pele em "confete";

f. Cistos renais multiplos;

OBS: Quando Linfangiomiomatose e angiomiolipomas renais forem

concomitantes eles serdao considerados sinal clinico unico.

2. Cobertura obrigatéria para o aconselhamento genético de individuos de ambos
0s sexos com parentes de 19, 20 ou 39 graus com diagndstico molecular

confirmado.

Método de analise utilizado de forma escalonada:

1. Nos casos em que a mutagao genética ja tenha sido identificada na familia,
realizar apenas a pesquisa da mutacdo especifica.

2. Realizar Sequenciamento de Nova Geragao de toda regidao codificante dos
genes TSC1 e TSC2.
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3. Quando nao for possivel realizar o Sequenciamento de Nova Geragao,
realizar o Sequenciamento por Sanger do gene TSC2. Se nao for diagnosticada
mutacdao patogénica através do Sequenciamento do gene TSC2, realizar o
Sequenciamento por Sanger gene TSC1.
4, Nos casos em que o diagndstico ndo for estabelecido através dos itens
acima, realizar MLPA (Multiplex Ligation-dependent Probe Amplification) para o
gene TSC2.
5. Nos casos em que o diagndstico ndo for estabelecido através do item
anterior, realizar MLPA (Multiplex Ligation-dependent Probe Amplification) para o
gene TSC1.

Referéncias Bibliograficas:

1. Northrup H, Koenig MK, Au KS. Tuberous Sclerosis Complex. 1999 Jul 13
[Updated 2011 Nov 23]. In: Pagon RA, Adam MP, Ardinger HH, et al., editors.
GeneReviews® [Internet]. Seattle (WA): University of Washington, Seattle;
1993-2015. Available from: http://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1220/

2. Gene Review GeneReviews® - NCBI Bookshelf
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1220/

3. HADDAD, Luciana A.; ROSEMBERG, Sérgio. Call for awareness of the updated
diagnostic criteria and clinical management for patients with tuberous sclerosis
complex. Rev. Assoc. Med. Bras., Sao Paulo, v. 60, n. 2, p. 94-96, 2014 .
Available from <http://www.scielo.br/scielo.php?script=sci_arttext&pid=S0104-
42302014000200094&Ing=en&nrm=iso>. access on 13 Oct. 2015.
http://dx.doi.org/10.1590/1806-9282.60.02.002.

110.9 - DEFICIENCIA DE ALFA 1 — ANTITRIPSINA

1. Cobertura obrigatéria para pacientes com diagndstico de doenca pulmonar

obstrutiva crénica (DPOC) ou doenga hepatica cronica ou paniculite necrosante

ou vasculite com anticorpo anti-citoplasma de neutréfilos positivo (ANCA) ou

bronquiectasia, quando preenchido pelo menos um dos seguintes critérios:

a. niveis plasmaticos diminuidos de Alfa-1 Antitripsina;

b. presenca de inclusdes intra-hepaticas positivas para acido peridédico-schiff
(PAS);
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c. presenca de enfisema localizado em lobos inferiores em radiografia ou

tomografia de térax em pacientes com menos de 45 anos.

Método de analise:
1. Pesquisa das variantes S e Z por Reacao em Cadeia da Polimerase (PCR) em

gel de agarose ou por eletroforese capilar do gene SERPINAL.

110.10 - DISPLASIA CAMPOMELICA

1. Cobertura obrigatéria para recém-nascidos e criangas que apresentem
displasia 6ssea e encurtamento de membros, quando preenchido pelo menos um
dos seguintes critérios:

a. alteracbes nos achados clinicos e radioldgicos sugestivos (macrocrania com
fronte ampla e/ou arqgueamento do fémur ou tibia e/ou hipoplasia de escapula
e/ou hipoplasia de pubis e/ou asas iliacas estreitas e verticalizadas e/ ou
deformidades de maos e pés e/ou platispondilia cervical e/ou térax estreito
e/ou hipomineralizacdo do esterno e/ou braquidactilia e/ou sequéncia de
Pierre Robin);

b. sexo reverso ou genitalia ambigua.

Método de analise:
1. Sequenciamento bidirecional pelo método analitico de Sanger dos trés éxons e

das regides de transicao éxon/intron do gene SOX9.

110.11 - DISTROFIA MIOTONICA TIPO I E II

1. Cobertura obrigatdria para pacientes com fraqueza muscular ou miotonia que
apresente a forma classica ou tardia, com ou sem histéria familiar quando
preenchido pelo menos um dos seguintes critérios:

. Alteracdes eletroneuromiograficas;

. Alteracdes eletrocardiograficas;

Alteragdes nos niveis de CK sérica;

. Intolerancia a glicose ou diabetes;

. Hipogonadismo;

S o a0 T o

Catarata.

2. Cobertura obrigatéria para pacientes com fragueza muscular ou hipotonia
grave sugestivos da forma infantil ou congénita, com histéria materna de

Distrofia MiotOnica.
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3. Cobertura obrigatéria para familiar assintomatico de 1° grau ou 2° grau de

caso confirmado através de diagndstico molecular quando houver previsdo de

procedimento cirirgico com anestesia geral.

Método de andlise utilizado de forma escalonada:

1. Pesquisa de mutacdo dinamica por expansao de trinucleotideos CTG no intron
1 do gene DMPK por Reagao em Cadeia da Polimerase (PCR) em gel de agarose
ou eletroforese capilar ou Método de Southern Blot.

2. No caso de pacientes com a forma classica ou tardia em que o diagndstico ndo
tenha sido confirmado através do item acima, realizar pesquisa de mutacdo
dinamica por expansao de repeticdes CCTG no intron 1 do gene ZNF9 por Reagao
em Cadeia da Polimerase (PCR) em gel de agarose ou eletroforese capilar ou
Método de Southern Blot.

110.12 - DISTROFIA MUSCULAR DE DUCHENNE/BECKER

1. Cobertura obrigatéria para individuos do sexo masculino, sintomaticos
(fraqueza muscular proximal com CK total elevada e/ou ENMG
[eletroneuromiografia] alterada, com ou sem bidpsia muscular), para pesquisar o

gene distrofina.

2. Para o aconselhamento genético dos familiares de 1°, 2° ou 3° graus do lado
materno e do sexo feminino em risco (possibilidade de ser portadora - doencga
recessiva ligada ao X), quando preenchido pelo menos um dos seguintes
critérios:

a. Quando o caso indice tiver diagndstico molecular estabelecido;

b. Quando o caso indice for falecido, mas tiver diagndstico clinico e laboratorial

estabelecido, mesmo sem diagndstico molecular.
Método de analise utilizado de forma escalonada:

Para o item 1:

a. Para pesquisa de delegcbes ou duplicagdes: PCR multiplex ou MLPA para éxons
do gene DMD. Delegdes de um éxon simples devem ser confirmadas por um
procedimento independente.

b. Apenas se nao esclarecido pelos anteriores, Sequenciamento de Nova Geragao
ou Sequenciamento Completo bidirecional por Sanger das regidoes codificantes

de todo o gene DMD.

Para o item 2:
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a. No caso da mutacgao ter sido identificada na familia, realizar somente a analise
especifica desta mutacao (delecao, duplicacdo ou analise do éxon especifico).

b. No caso de parente falecido com Distrofia Muscular de Duchenne ou Becker
sem analise molecular, a investigacao deve ser escalonada conforme descrito
a seguir:

I. Pesquisa da mae portadora obrigatéria (mae do caso indice):

a. Para pesquisa de delegcbes ou duplicagdes: PCR multiplex ou MLPA para éxons
do gene DMD. Delegdes de um éxon simples devem ser confirmadas por um
procedimento independente.

b. Apenas se nao esclarecido pelos anteriores, Sequenciamento de Nova Geragao
ou Sequenciamento Completo bidirecional por Sanger das regidoes codificantes
de todo o gene DMD.

II1. Caso a mae portadora obrigatéoria (mde do caso indice) for falecida,

realizar a pesquisa na mulher em risco:

a. Para pesquisa de delegbes ou duplicagdes: PCR multiplex ou MLPA para éxons
do gene DMD. Delecdes de um éxon simples devem ser confirmadas por um
procedimento independente.

b. Apenas se nao esclarecido pelos anteriores, Sequenciamento de Nova Geragao
ou Sequenciamento Completo bidirecional por Sanger das regidoes codificantes

de todo o gene DMD.

110.13 -DOENCA DE HUNTINGTON

1. Cobertura obrigatéria para individuos sintomaticos com presenca de pelo

menos 2 dos seguintes critérios:

a. Coreia progressiva ou distonia;

b. Disturbios psiquiatricos (mudancas na personalidade ou declinio cognitivo ou
depressao) independente da faixa etaria;

c. Histéria familiar de coreia progressiva sugestiva de heranca autossdmica

dominante.

2. Cobertura obrigatéoria para o aconselhamento genético de individuos
sintomaticos que apresentem familiares de 19, 2° ou 3° graus com diagndstico

de doenca de Huntington confirmados por analise molecular.

3. Cobertura obrigatéoria para o aconselhamento genético de individuos
assintomaticos acima de 18 anos, em risco, que apresentem familiares de 1°, 20

ou 3° graus confirmados por analise molecular.
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Método de analise utilizado de forma escalonada:
1. Pesquisa de expansdes de trinucleotideos CAG por Reacdo em Cadeia da

Polimerase (PCR) com andlise de fragmentos por eletroforese capilar do gene
HTT.

Referéncias Bibliograficas:

1. Saft C, Leavitt BR, Epplen JT. Clinical utility gene card for: Huntington’s
disease European Journal of Human Genetics (2014) 22,
doi:10.1038/ejhg.2013.206; published online 9 October 2013

2. Warby SC, Graham RK, Hayden MR. Huntington Disease. 1998 Oct 23
[updated 2014 Dec 11]. In: Pagon RA, Adam MP, Ardinger HH, Bird TD, Dolan
CR, Fong CT, Smith RJH, Stephens K, editors. GeneReviews® [Internet]. Seattle
(WA): University of Washington, Seattle; 1993-2014. Available from
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1305/

110.14 - DOENCAS RELACIONADAS AO COLAGENO DO TIPO 2 (COL2A1),
INCLUINDO DISPLASIA ESPONDILO-EPIFISARIA CONGENITA, DISPLASIA DE
KNIEST, DISPLASIA ESPONDILO-EPI-METAFISARIA DO TIPO STRUDWICK,
DISPLASIA PLATISPONDILICA DO TIPO TORRANCE, SINDROME DE STICKLER
TIPO I

1. Cobertura obrigatdria para pacientes de ambos 0s sexos que apresentem
caracteristicas clinico-radioldgicas sugestivas de displasia esquelética por
colagenopatia do tipo 2 e baixa estatura desproporcionada (abaixo do percentil
5) com tronco curto quando preenchidos pelo menos 2 critérios do Grupo I e pelo

menos 3 critérios do Grupo II.

Grupo I (Critérios clinicos):

a. Alta miopia, acima de 6DP;
b. Hipoplasia de terco médio de face com 6rbita rasa;
c. Fenda palatina ou uvula bifida;

d. Perda auditiva.

Grupo II (Critérios radioldgicos):

a. Atraso de ossificacdo da epifise proximal da cabeca femoral e do pubis nos
lactentes;

b. Platispondilia com defeitos de ossificacao anterior;

c. Hipoplasia de processo odontdide de C2;
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d. Graus variados de irregularidade epifisaria ou metafisaria e de encurtamento
dos ossos longos;
e. Atraso de ossificacdo da pélvis, com tetos acetabulares horizontalizados,
achatamento da cabeca femoral e coxa vara;

f. Atraso de ossificagdao dos ossos do carpo e tarso.

2. Cobertura obrigatéria para pacientes de ambos os sexos com até 28 dias de
vida que apresentem baixa estatura desproporcionada (abaixo do percentil 5)

com tronco curto quando preenchidos pelo menos 4 critérios do Grupo II.

Grupo II (Critérios radioldgicos):

a. Atraso de ossificacdo da epifise proximal da cabeca femoral e do pubis nos
lactentes;

b. Platispondilia com defeitos de ossificacao anterior;

c. Hipoplasia de processo odontdide de C2;

d. Graus variados de irregularidade epifisdria ou metafisaria e de encurtamento
dos ossos longos;

e. Atraso de ossificacdo da pélvis, com tetos acetabulares horizontalizados,
achatamento da cabeca femoral e coxa vara;

f. Atraso de ossificagao dos ossos do carpo e tarso.

3. Cobertura obrigatéria para o aconselhamento genético de individuos de
ambos os sexos com parentes de 19, 2° ou 3° graus com diagnoéstico molecular

confirmado.

Método de analise utilizado de forma escalonada:

1. Nos casos em que a mutagao genética ja tiver sido identificada na familia,
realizar apenas a pesquisa da mutacdo especifica.

2. Realizar Sequenciamento de Nova Geragdao ou Sanger de toda regiao
codificante do gene COL2A1.

Referéncias Bibliograficas:

1. OMIM: http://omim.org/entry/120140

2. Terhal PA et al. A Study of the Clinical and Radiological Features in a
Cohort of 93 Patients with a COL2A1 Mutation Causing Spondyloepiphyseal
Dysplasia Congenita or a Related Phenotype. Am J Med Genet A. 2015
Mar;167(3):461-75.
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110.15 - DOENCAS RELACIONADAS AO COLAGENO DO TIPO 3 (COL3A1),
EHLERS-DANLOS TIPO IV E ANEURISMA AORTICO ABDOMINAL FAMILIAL (AAA)

1. Cobertura obrigatéria para pacientes de ambos os sexos que apresentem
caracteristicas sugestivas de sindrome de Ehlers-Danlos (EDS) tipo IV, sem
deformidades esqueléticas quando preenchido 1 critério do Grupo I e pelo menos

2 critérios do Grupo II.*

Grupo I:

a. Rotura arterial;

b. Rotura intestinal;

c. Rotura uterina durante gravidez;
d. Histéria familial de EDS tipo IV.

Grupo II:

a. Pele fina e translucente;

O

. Dismorfismos faciais caracteristicos (labios e filtro nasogeniano finos, queixo
pequeno, nariz afilado, olhos grandes);

Acrogeria;

. Fistula arteriovenosa em caroétida;

. Hiperextensibilidade de pequenas articulacdes;

Rotura muscular ou tendinea;

. Varizes precoces;

S Qa ™ 0o a0

. Pneumotdrax ou pneumohemotorax;

. Hematomas espontaneos ou apds trauma minimo;

. LuxacOes ou subluxacdes articulares crbnicas;

—.

k. Pés equinovaros;
I. Recessao gengival;
* Para pacientes que preencham dois critérios do Grupo I a cobertura do

diagnostico molecular ndao é obrigatéria.

2. Cobertura obrigatéria para parentes de 19, 29, e 3° graus de ambos 0s sexos
sem necessidade de quadro clinico, quando ja tiver sido identificada mutacdo no

caso indice.

Método de analise utilizado de forma escalonada:

1. Nos casos em que a mutacdo genética ja tenha sido identificada na familia,
realizar apenas a pesquisa da mutacdo especifica.
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2. Realizar Sequenciamento de Nova Geragao ou Sequenciamento por Sanger

de toda regiao codificante do gene COL3A1.

Referéncias Bibliograficas:
1. http://www.nature.com/ejhg/journal/v21/n1/pdf/ejhg2012162a.pdf
2. http://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1494/

110.16 - DOENCAS RELACIONADAS AO GENE FMR1 (SINDROME DO X FRAGIL,
SINDROME DE ATAXIA/TREMOR ASSOCIADOS AO X FRAGIL - FXTAS E FALENCIA
OVARIANA PREMATURA - FOP)

1. Cobertura obrigatéria para pacientes de ambos os sexos com deficiéncia
intelectual ou atraso do desenvolvimento neuropsicomotor ou autismo

apresentando pelo menos um dos seguintes critérios:

a. Historia familial positiva de deficiéncia intelectual na linhagem materna;

b. Caracteristicas fisicas ou comportamentais sugestivas da sindrome do X
fragil.

2. Cobertura obrigatéria para pacientes do sexo feminino com faléncia

ovariana antes dos 40 anos (prematura) sem causa definida e apds realizacao de

cariotipo, dosagem de LH e FSH.

3. Cobertura obrigatéria para pacientes de ambos os sexos com mais de 50
anos de idade com quadro de ataxia cerebelar progressiva e tremor de intengao
com histéria familiar positiva de doencas relacionadas ao FMR1 e cujas causas

comuns nao genéticas de ataxia tenham sido excluidas.

4., Cobertura obrigatdria para familiar assintomatico de 1°, 2° ou 3° graus de
caso confirmado através de diagndstico molecular.

5. Cobertura obrigatdria para familiar assintomatico de 1°, 2° ou 3° graus de
caso confirmado clinicamente, quando o caso indice for falecido sem confirmacgao

molecular.

Método de analise utilizado de forma escalonada:

1. Pesquisa de mutacdo dinamica por expansao de trinucleotideos CGG no gene
FMR1 por Reacdao em Cadeia da Polimerase (PCR) por polimorfismo de
comprimento dos fragmentos de restricdo em gel de agarose ou por eletroforese

capilar.
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2. Em caso de Reagao em Cadeia da Polimerase (PCR) sugestivo de mutacao

completa ou pré-mutacao grande, confirmar por Método de Southern blot ou

eletroforese capilar.

110.17 - FIBROSE CISTICA E DOENCAS RELACIONADAS AO GENE CFTR

1. Cobertura obrigatéria para pacientes de ambos o0s sexos com
manifestacdes clinicas de Fibrose Cistica e pelo menos dois testes bioquimicos
duvidosos ou normais realizados em dias diferentes (dosagem de Cloro no suor

normais ou limitrofes <60megq/l).

2. Cobertura obrigatéria para recém-nascido com teste de triagem neonatal
alterado para fibrose cistica (hipertripsinemia - IRT) em pelo menos duas

dosagens realizadas em dias diferentes.

3. Cobertura obrigatéria para pacientes do sexo masculino com cariétipo
normal e azoospermia obstrutiva confirmada através de pelo menos dois
espermogramas realizados em dias diferentes e exame de imagem que

demonstre agenesia de ductos deferentes.

4, Cobertura obrigatéria para o aconselhamento genético de individuos
assintomaticos e sem histéria de pai ou mae com Fibrose Cistica, quando o

parceiro/conjuge tiver diagndstico bioquimico ou molecular de Fibrose Cistica.

Método de analise utilizado de forma escalonada:

1. Nos casos em que as mutacdes nos dois alelos do gene CFTR ja tiverem sido
identificadas na familia, realizar apenas a pesquisa destas mutagodes especificas.
2. Nos casos em que a mutacao genética ainda nao foi identificada na familia,
realizar analise da mutacdao DF508 no gene CFTR.

3. Para os pacientes enquadrados no item 2, caso tenham uma ou nenhuma
mutacao DF508 realizar Sequenciamento bidirecional pelo método de Sanger ou
Sequenciamento de Nova Geragao dos éxons do gene CFTR.

4. Para os pacientes enquadrados no itens 1, 3 ou 4, caso tenham uma ou
nenhuma mutacao DF508 realizar painel para fibrose cistica com pelo menos as
seguintes mutacdes G542X, S549R, G551D, Q552X no gene CFTR. No caso do
exame anterior ser negativo, realizar painel de pelo menos 32 mutacdes para o
sexo feminino e 32 mutagOes e pesquisa variantes poliT no intron 8 para o sexo

masculino.

Referéncias Bibliograficas:
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1. Moskowitz SM, MD Chmiel JF, , Sternen DL, , Cheng E, , Cutting GR,.
CFTR-Related Disorders Includes: Congenital Absence of the Vas Deferens,
Cystic Fibrosis. Thorax. 2006 Jul; 61(7): 627-635.
2. De Boeck K, Wilschanski M, Castellani C, Taylor C, Cuppens H, Dodge J,
Sinaasappel M.Can Fam Physician. 2012 Dec; 58(12): 1341-1345.
3. Schram CA. Atypical cystic fibrosis -Identification in the primary care
setting. Eur J Hum Genet. 2009 Jan;17(1):51-65.
4, Dequeker E1, Stuhrmann M, Morris MA, Casals T, Castellani C, Claustres
M, Cuppens H, des Georges M, Ferec C, Macek M, Pignatti PF, Scheffer H,
Schwartz M, Witt M, Schwarz M, Girodon E. Best practice guidelines for molecular
genetic diagnosis of cystic fibrosis and CFTR-related disorders--updated
European recommendations. Cold Spring Harb Perspect Med. 2012 December;
2(12
5. Ferec C, Cutting GR. Consensus on the use and interpretation of cystic
fibrosis mutation analysis in clinical practice J Cyst Fibros. 2008 May; 7(3): 179-
196.
6. Castellani HC, Cuppens MM, Cassiman JJr, Kerem E, Durie P, Tullis E,
Assael BM, Bombieri C, Brown A, Casals T, Claustres M, Cutting GR, Dequeker E,
J. Dodge, Doull I, Farrell P, Ferec C, Girodon E, Johannesson M, Kerem B,
Knowles M, Munck A, Pignatti PF, Radojkovic D, Rizzotti P, Schwarz M,
Stuhrmann M, Tzetis M, Zielenski ], Elborn ]S Genet Med. 2008 December;
10(12): 851-868.
7. Moskowitz SM, Chmiel JF,. Sternen DL, Cheng E, Gibson RL, Marshall SG,
Garry R. Cutting GR. Clinical practice and genetic counseling for cystic fibrosis
and CFTR-related disorders Expert Rev Mol Diagn. 2014 Jun;14(5):605-22
http://www.uptodate.com/contents/cystic-fibrosis-clinical-manifestations-and-
diagnosis?topicKkey=PEDS%2F6367&elapsedTimeMs=0&view=print&displayedVie
w=full (acesso em 09/03/2015)
8. Grosu DS, Hague L, Chelliserry M, Kruglyak KM, Lenta R, Klotzle B, San J,
Goldstein WM, Moturi S, Devers P, Woolworth J, Peters E, Elashoff B, Stoerker J,
Wolff D], Friedman KJ, Highsmith WE, Lin E, Ong FS. Clinical investigational
studies for validation of a next-generation sequencing in vitro diagnostic device

for cystic fibrosis testing.
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110.18 - HEMOCROMATOSE

1. Cobertura obrigatéria para confirmacgao diagndstica em pacientes nos quais as
causas secundarias de sobrecarga de ferro tiverem sido excluidas e haja
persisténcia de indice de saturacdo de transferrina maior que 45% em pelo

menos duas dosagens.

Método de andlise:
1. Detecgdao de mutagdes nos alelos C282Y e H63D do gene HFE por Reagdao em
Cadeia da Polimerase (PCR) com ou sem polimorfismo do comprimento dos

fragmentos de restricao (RFLP) ou PCR multiplex.

110.19 - HEMOFILIA A

1. Cobertura obrigatéria para o aconselhamento genético, de pacientes do sexo
masculino e com diagndstico bioquimico de hemofilia no caso em que parentes
de 1° e 2° graus do sexo feminino da linhagem materna tenham desejo de

engravidar.

2. Cobertura obrigatéria para o aconselhamento genético dos familiares do sexo
feminino em risco (possibilidade de ser portadora assintomatica - doenca

recessiva ligada ao X), apenas a partir do diagndstico molecular do caso indice.

Método de analise utilizado de forma escalonada:

1. Nos casos em que a mutagdao genética ja tenha sido identificada na familia,

realizar apenas a pesquisa da mutacao especifica.

2. No caso da forma grave de hemofilia, realizar:

a. PCR longa (Long-range PCR) ou PCR inversa (Inverse-shifting IS-PCR) para a
deteccdo da inversao do intron 22.

b. Sequenciamento Nova Geracgdo dos 26 éxons do gene F8.

c. Nos casos em que o Sequenciamento Nova Geracdo ndo estiver disponivel,
realizar o Sequenciamento bidirecional por Sanger dos 26 éxons do gene F8.

3. No caso da forma leve ou moderada de hemofilia, realizar o

Sequenciamento bidirecional por Sanger ou Sequenciamento de Nova Geragao

dos 26 éxons do gene F8.

110.20 - HEMOFILIA B

1. Cobertura obrigatéria para o aconselhamento genético, de pacientes do

sexo masculino e com diagndstico bioquimico de hemofilia, no caso em que
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parentes de 1° e 29 graus do sexo feminino da linhagem materna tenham desejo

de engravidar.

2. Cobertura obrigatéria para o aconselhamento genético dos familiares do
sexo feminino em risco (possibilidade de ser portadora assintomatica de doenca

recessiva ligada ao X), apenas a partir do diagndstico molecular do caso indice.

Método de analise utilizado de forma escalonada:

1. Nos casos em que a mutacao genética ja tenha sido identificada na familia,
realizar apenas a pesquisa da mutacao especifica.

2. Nos casos em que a mutacao genética ainda nao foi identificada na familia,
realizar Sequenciamento de Nova Geragao ou Sequenciamento bidirecional por

Sanger dos 8 éxons do gene F9.

110.21 - MUCOPOLISSACARIDOSE

1. Cobertura obrigatéria para pacientes de ambos os sexos com diagndstico
enzimatico de mucopolissacaridose I (alfa-L-iduronidase- gene IDUA) para
aconselhamento genético de parentes de 1° e 20 graus com desejo de

engravidar com finalidade de diagndstico pré-natal.

2. Cobertura obrigatéria para pacientes do sexo masculino com diagndstico
enzimatico de mucopolissacaridose II (iduronato-2- sulfatase/gene IDS) para
aconselhamento genético de parentes da linhagem materna de 19, 2° e 3° graus

com desejo de engravidar.

3. Cobertura obrigatéria para aconselhamento genético de mulheres
assintomaticas com histéria familiar de parentes de 19, 20 e 3° graus do sexo

masculino com mucopolissacaridose II e mutacao patogénica identificada.

4. Cobertura obrigatéria de feto de ambos o0s sexos em risco para

mucopolissacaridose tipo I, quando a mutacdo do caso indice for conhecida.

Método de analise utilizado de forma escalonada:

1. No caso em que a mutacdao genética ja tenha sido identificada na familia,
realizar apenas a pesquisa de mutacdo especifica.

2. Para os casos do item 1 dos critérios de elegibilidade, realizar o
Sequenciamento bidirecional por Sanger ou Sequenciamento de Nova Geracao
dos éxons do gene correspondente a mucopolissacaridose de acordo com analise

enzimatica identificada.
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3. Para MPS 1II, caso o Sequenciamento bidirecional pelo método analitico de
Sanger ou Sequenciamento de Nova Geracdo dos éxons do gene IDS nao detecte
alteracOes, realizar MLPA (Multiplex Ligation-dependent Probe Amplification) ou
Hibridizagcao Comparativa para pesquisa de delegdes do cromossomo X.
4. Para mulheres em risco de serem portadoras de MPS II, com Sequenciamento
bidirecional pelo método analitico de Sanger, Sequenciamento de Nova Geracao
e MLPA (Multiplex Ligation-dependent Probe Amplification) normais, realizar

pesquisa de rearranjo entre o gene IDS e o pseudogene IDS2.

110.22 - NEOPLASIA ENDROCRINA MULTIPLA TIPO I-MEN1

1. Cobertura obrigatéria para pacientes de ambos os sexos, que apresentem

pelo menos 2 critérios do Grupo I com ou sem histoéria familiar de MEN1 :

Grupo I:

a. Tumores das glandulas paratireoides;
b. Tumores da glandula pituitaria;

c. Tumores enddcrinos bem diferenciados do trato gastro-entero-pancreatico.

2. Cobertura obrigatéria para aconselhamento genético de pacientes
assintomaticos, familiares de 19, 2° ou 3° graus de caso indice com diagndstico

molecular de MEN1 .

Método de analise utilizado de forma escalonada:

1. Nos casos em que a mutacdao genética ja tenha sido identificada na familia,
realizar apenas a pesquisa da mutacao especifica.

2. Nos casos em que a mutacdo genética ainda nao foi identificada na familia,
realizar Sequenciamento por Nova Geragao do gene MEN1.

3. Se nao for possivel o item 2, realizar o Sequenciamento bidirecional por
Sanger dos éxons do gene MEN1.

4, Para os casos onde os itens 2 ou 3 nao forem conclusivos, realizar MLPA.

110.23 - NEOPLASIA ENDROCRINA MULTIPLA TIPO 2A- MEN2A

1. Cobertura obrigatoéria para pacientes com diagnostico de cancer medular de

tiredide com ou sem histdria familiar.

2. Cobertura obrigatéria para pacientes que preencham pelo menos um dos

critérios do Grupo I e do Grupo II *:
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Grupo I:

Pacientes com diagnéstico de:
a. Feocromocitoma;

b. Neuromas de mucosas;

C. Hiperparatireoidismo;

d. Habito marfandide.

Grupo II:

Parentes de 1° e 29 graus com diagndstico de:
a. Carcinoma medular de tiredide;

b. Feocromocitoma;

c. Neuromas de mucosas;

d. Hiperparatireoidismo;
e

. Habito marfandide.

*exceto em pacientes que apresentem apenas habito marfandide isoladamente

nos Grupos I e II.

3. Cobertura obrigatdria para o aconselhamento genético de familiares de 19, 2°
e 39 graus apds o diagndstico molecular do caso indice.

Método de andlise utilizado de forma escalonada:

1. Nos casos em que a mutagdao genética ja tenha sido identificada na familia,
realizar apenas a pesquisa da mutacao especifica.

2. Sequenciamento bidirecional pelo método analitico de Sanger dos éxons 5, 8,
10, 11, 13, 14, 15 e 16 do gene RET ou Sequenciamento de Nova Geragao do
gene RET.

OBS: Nos pacientes assintomaticos em que forem encontradas mutacdes no
gene RET a tireoidectomia profilatica é de cobertura obrigatéria, quando indicada

pelo médico assistente.

Referéncias Bibliograficas:
1. Diretrizes Clinicas na Saude Suplementar — Cancer Medular de Tiredide:
Tratamento - 31/01/2011.

110.24 - OSTEOGENESE IMPERFEITA

1. Cobertura obrigatéria para pacientes sintomaticos com quadro clinico e

radioldgico sugestivo de alguma das formas de apresentacdo da doenca com ou
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sem histérico familiar, com dosagem sérica de calcio e fésforo normais e

fosfatase alcalina normal ou aumentada quando os seus genitores ou o individuo

sintomatico tenham desejo de engravidar.

Método de andlise utilizado de forma escalonada:

1. Pesquisa da mutacdo Unica c-14C-T por Sequenciamento bidirecional pelo
método analitico de Sanger da regidao 5'UTR do gene IFITM5, apenas nos casos
em que houver calcificagdo da membrana interdssea do antebraco ou perna,
deslocamento da cabeca do radio ou calo dsseo hiperplasico.

2. Realizar Sequenciamento de Nova Geragao envolvendo os genes COL1A1,
COL1A2, CRTAP, LEPR1 e PPIB.

3. No caso de nao estar disponivel o Sequenciamento de Nova Geracgao,
realizar Sequenciamento por Sanger de maneira escalonada, conforme descrito
abaixo:

I-Sequenciamento por Sanger do gene COL1A1.

II-Caso ndo seja encontrada alteracdao patogénica no item I, realizar

Sequenciamento por Sanger do gene COL1A2.

110.25 - POLIPOSE COLONICA

1. Cobertura obrigatéria para pacientes com a forma classica de polipose col6nica
caracterizada pela presenca de mais de 100 pdlipos, quando excluido o
diagnostico de Sindrome Lynch a partir de critérios clinicos, endoscépicos e
histopatoldgicos, e nos quais o diagndstico molecular seja necessario para

avaliagao de risco da prole.

2. Cobertura obrigatéria para pacientes com a forma ndo cldssica de polipose
colonica caracterizada pela presenca de 10-100 podlipos, quando excluido o
diagnostico de Sindrome Lynch a partir de critérios clinicos, endoscépicos e
histopatoldgicos, e nos quais o diagndstico molecular seja necessario para

avaliacdo de risco da prole.

3. Cobertura obrigatdria para o aconselhamento genético de familiares de 19, 2°
e 3° graus apos o diagnostico molecular de mutacdo patogénica no gene APC no

caso indice.

4. Cobertura obrigatéria para o aconselhamento genético de irmaos e irmas de

pacientes que ja tenham mutacdo patogénica identificada no gene MUTYH.

Método de analise utilizado de forma escalonada:
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1. Nos casos em que a mutacao ja tenha sido identificada na familia, realizar
apenas a pesquisa da mutacdo especifica.
2. Nos casos nao enquadrados no item acima, realizar o Sequenciamento de
Nova Geragdo dos éxons dos genes APC e MUTYH ou, se este ndo estiver
disponivel, Sequenciamento bidirecional por Sanger dos exons de APC seguido de
Sequenciamento bidirecional por Sanger dos éxons de MUTYH (se o teste de APC
for negativo).
3. Nos casos em que o diagndstico ndo for estabelecido através do item anterior,
realizar MLPA (Multiplex Ligation dependent Probe Amplification) do gene APC.
4. Nos casos com cancer colorretal e/ou polipose colénica em 2 ou mais
irmaos(as), sem evidéncia de cancer colorretal e/ou polipose col6nica em outras
geracdes, ou nos casos isolados de cancer colorretal e/ou polipose col6nica em
gue os pais sao consangliineos, realizar inicialmente Sequenciamento de Nova

Geracao ou Sequenciamento Sanger dos éxons de MUTYH.

OBS: Nos pacientes com polipose adenomatosa, a colectomia é de cobertura

obrigatéria, quando indicada pelo médico assistente.

110.26 - SINDROME CHARGE

1. Cobertura obrigatéria pacientes de ambos os sexos com caridtipo normal e
com pelo menos 2 caracteristicas maiores e pelo menos 2 caracteristicas

menores da sindrome CHARGE.

Caracteristicas maiores:

a. Microftalmia ou coloboma ocular (coloboma de iris e/ou retina e/ou cordide
e/ou disco);

b. Atresia ou estenose de coana (uni ou bilateral);

c. Disfuncdao de nervo craniano (hiposmia e/ou anosmia e/ou paralisia facial
e/ou hipoplasia do nervo auditivo e/ou dificuldade de degluticaio com
aspiracao);

d. Alteracbes de orelha caracteristica de charge (orelha displasica,
malformacoes ossiculares em orelha média, malformacdo de mondini,
anormalidades do osso temporal, auséncia ou hipoplasia de canais

semicirculares).

Caracteristicas menores:

a. Hipoplasia genital ou hipogonadismo hipogonadotrofico;
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. Atraso do desenvolvimento neuropsicomotor;

Malformacao cardiovascular;

. Fenda orofacial;
Fistula traqueoesofagica;

b
C
d. Déficit de crescimento;
e
f
g. Dismorfismos faciais.

Método de analise utilizado de forma escalonada:

1. Excluir anomalias cromossdmicas no caridtipo

2. Pesquisa de mutacdao no gene CHD7 por Sequenciamento bidirecional por
Sanger ou Sequenciamento de Nova Geragao

Referéncia Bibliografica:

GeneReviews: http://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1117/

110.27 - SINDROME DE ANGELMAN E SINDROME DE PRADER-WILLI

1. Cobertura obrigatéria para pacientes de ambos os sexos com atraso do
desenvolvimento e manifestacdes clinicas sugestivas da doenca (fendtipo) de

Sindrome de Angelman ou Sindrome de Prader-Willi.

2. Cobertura obrigatéria para o aconselhamento genético de familiar de 1° grau
assintomatico do caso indice com diagndstico molecular de mutagao no gene

UBE3A (para Sindrome de Angelman).

Método de andlise utilizado de forma escalonada:

1. Nos casos de Sindrome de Angelman em que a mutacdo genética ja tenha

sido identificada na familia, realizar apenas a pesquisa da mutacdo especifica no

gene UBE3A.

2. Para confirmagdao diagndstica em pacientes sintomaticos com suspeita de

Sindrome de Angelman ou Sindrome de Prader-Willi, realizar teste de metilagao

da regiao cromossdmica do gene SNRPN (15q11.2):

a. Se metilagao alterada, realizar FISH (Hibridacdo In Situ Fluorescente) ou MLPA
(Multiplex Ligation-dependent Probe Amplification) para pesquisa de delecao
da regido 15gq11.2

b. Se FISH (Hibridagdo In Situ Fluorescente) ou MLPA (Multiplex Ligation-
dependent Probe Amplification) forem normais, realizar Analise de

Microssatélites para pesquisa de dissomia uniparental da regido 15q11.2.

3. Para confirmacdo diagndstica em pacientes sintomaticos com suspeita de

Sindrome de Angelman e teste de metilagdo normal, realizar a pesquisa de
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mutacdes nos éxons do UBE3A por Sequenciamento bidirecional pelo método

analitico de Sanger ou Sequenciamento de Nova Geracdao dos éxons do gene
UBE3A.

110.28 - SINDROME DE COWDEN

1. Cobertura obrigatéria para pacientes de ambos os sexos com macrocefalia
e pelo menos um dos seguintes critérios:
a. Pelo menos um céancer do espectro da Sindrome de Cowden (cancer de mama,
cancer de endométrio, cancer de tireoide folicular);
b. Pelo menos uma lesao benigna tipica da Sindrome de Cowden entendida como
presenca de pelo menos um dos itens abaixo:
i. multiplos hamartomas gastrointestinais;
ii. ganglioneuromas;
iii. pigmentacdao macular da glande do pénis;
iv.um triquilemoma comprovado por bidpsia;
v. multiplas queratoses palmo-plantares;
vi.papilomatose multifocal ou extensa de mucosa oral;
vii. inUmeras papulas faciais.

c. Com diagnéstico de transtorno do espectro autista.

2. Cobertura obrigatéria para pacientes de ambos o0s sexos sem macrocefalia
com diagndstico atual ou prévio de pelo menos trés lesdes benignas ou malignas
da Sindrome de Cowden entendida como presenca de pelo menos trés dos itens

abaixo:

Cancer de mama;

Cancer de endométrio;

Cancer de tireoide folicular;

Mdultiplos hamartomas gastrointestinais;
Ganglioneuromas;

Pigmentacdo macular da glande do pénis;

Triquilemoma comprovado por bidpsia;

T Q ™0 a0 oW

Mdltiplas queratoses palmo-plantares;

Papilomatose multifocal ou extensa de mucosa oral;

Inumeras papulas faciais.

—.

3. Cobertura obrigatdria para pacientes de ambos o0s sexos com diagndstico

atual ou prévio de pelo menos quatro dos critérios menores da Sindrome de
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Cowden (Carcinoma de células renais, Cancer de cdlon, Cancer de tiredide
papilifero, =3 Acantoses esofagicas glicogénicas, lipomas, lipomatose testicular,
adenoma de tireoide, ndédulo de tireoide ou bdécio multinodular de tireoide,
anomalias vasculares incluindo multiplas anomalias venosas intracranianas de

desenvolvimento, Déficit cognitivo com QI <75, transtorno do espectro autista).

4., Cobertura obrigatéria para pacientes de ambos os sexos com um cancer
do espectro da Sindrome de Cowden (cancer de mama, cancer de endométrio,
cancer de tireoide folicular) e mais trés das les6es menores da Sindrome de
Cowden (Carcinoma de células renais, Cancer de célon, Cancer de tiredide
papilifero, >3 Acantoses esofagicas glicogénicas, lipomas, lipomatose testicular,
adenoma de tireoide, ndédulo de tireoide ou bdécio multinodular de tireoide,
anomalias vasculares incluindo multiplas anomalias venosas intracranianas de

desenvolvimento, Déficit cognitivo com QI < 75, transtorno do espectro autista).

5. Cobertura obrigatdria para pacientes de ambos os sexos com diagndstico
atual ou prévio de uma lesao benigna tipica da Sindrome de Cowden (multiplos
hamartomas gastrointestinais, ganglioneuromas, pigmentagao macular da glande
do pénis, triquilemomas, multiplas queratoses palmo-plantares, papilomatose de
mucosa oral, iniUmeras papulas faciais) e mais trés das lesdes menores da
Sindrome de Cowden (Carcinoma de células renais, Cancer de célon, Cancer de
tireoide papilifero, = 3 Acantoses esofagicas glicogénicas, lipomas, lipomatose
testicular, adenoma de tireoide, nddulo de tireoide ou bdécio multinodular de
tireoide, anomalias vasculares incluindo multiplas anomalias venosas
intracranianas de desenvolvimento, Déficit cognitivo com QI < 75, transtorno do

espectro autista).

6. Cobertura obrigatdria para pacientes de ambos os sexos com diagndstico
de Bannayan-Riley-Ruvalcaba ou doencga de Lhermitte-Duclos no adulto.

7. Cobertura obrigatéria para pacientes de ambos 0s sexos sem macrocefalia
com diagnéstico atual ou prévio de pelo menos dois triquilemomas comprovados

por biépsia.

8. Cobertura obrigatéria para individuos maiores de 18 anos, diagnosticados
ou ndao com cancer, com ou sem achados clinicos da Sindrome de Cowden,
independente do sexo, quando houver mutacdo deletéria em PTEN em familiar

de 19, 29 ou 3° graus.
Método de analise utilizado de forma escalonada:
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1. Sequenciamento bidirecional pelo método de Sanger ou Sequenciamento

de Nova Geragao dos éxons do gene PTEN.

2. Se o item anterior for negativo, realizar MLPA.

3. Se os itens anteriores forem negativos, investigar mutagdes na regiao

promotora do gene por Sequenciamento bidirecional pelo método de Sanger.

Referéncias Bibliograficas:

1. Euhus DM, Robinson L. Genetic predisposition syndromes and their
management. Surg Clin North Am. 2013; 93(2):341-62. doi:
10.1016/j.suc.2013.01.005. Epub 2013 Feb 11.

2. Hampel H, Bennett RL, Buchanan A, Pearlman R, Wiesner GL. A practice
guideline from the American College of Medical Genetics and Genomics and the
National Society of Genetic Counselors: referral indications for cancer
predisposition assessment. Genet Med. 2015 Jan;17(1):70-87. doi:
10.1038/gim.2014.147. Epub 2014 Nov 13.

1. Jelsig AM1, Qvist N, Brusgaard K, Nielsen CB, Hansen TP, Ousager LB.
Hamartomatous polyposis syndromes: a review. Orphanet ]J Rare Dis. 2014 Jul
15;9:101. doi: 10.1186/1750-1172-9-101.

2. National Comprehensive Cancer Network (NCCN). NCCN Clinical Practice
Guidelines in Oncology. Genetic/Familial High Risk Assessment: Breast and
Ovarian. Version 2.2014. Disponivel em URL: www.nccn.org . Acessado em: 15
de fevereiro de 2015.

3. Pilarski R, Burt R, Kohlman W, Pho L, Shannon KM, Swisher E. Cowden
syndrome and the PTEN hamartoma tumor syndrome: systematic review and
revised diagnostic criteria. J Natl Cancer Inst. 2013 Nov 6;105(21):1607-16. doi:
10.1093/jnci/djt277. Epub 2013 Oct 17.

110.29 - SINDROME DE HIPOFOSFATASIA

1. Cobertura obrigatéria para o aconselhamento genético de pacientes
sintomaticos com quadro clinico e radiolégico compativel com alguma das formas
de apresentacdao da doenca com ou sem histdrico familiar, com dosagem sérica
de fosfatase alcalina diminuida, quando os seus genitores ou o individuo

sintomatico desejarem uma gestacao.

Método analitico:
1. Sequenciamento bidirecional por Sanger ou Sequenciamento de Nova

Geracdo dos éxons do gene TNSAP.
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110.30 - SINDROME DE LI-FRAUMENI

1. Cobertura obrigatéria para pacientes de ambos os sexos com diagndstico
atual ou prévio de sarcoma antes dos 45 anos e histéria familiar de cancer em
um familiar de 1° grau antes dos 45 anos e mais um caso de cancer em um
familiar de 1° ou 2° graus do mesmo lado da familia com cancer antes dos 45

anos ou sarcoma em qualquer idade.

2. Cobertura obrigatéria para pacientes com diagndstico atual ou prévio de
tumor caracteristico da Sindrome de Li-Fraumeni (Sarcoma de partes moles,
osteossarcoma, tumor de Sistema Nervoso Central, cancer de mama, carcinoma
adrenocortical, leucemia, adenocarcinoma de pulmao) antes dos 46 anos quando
preenchido um dos seguintes critérios:

a. Diagnostico de outro tumor primario no mesmo individuo tipico da Sindrome
de Li-Fraumeni (Sarcoma de partes moles, osteossarcoma, tumor de SNC,
cancer de mama, carcinoma adrenocortical, leucemia, adenocarcinoma de
pulmao);

b. Um familiar de 1° ou 2° graus com cancer antes dos 56 anos;

c. Um familiar de 1° ou 2° graus com multiplos tumores primarios caracteristicos
da Sindrome de Li-Fraumeni (Sarcoma de partes moles, osteossarcoma, tumor
de Sistema Nervoso Central, cancer de mama, carcinoma adrenocortical,
leucemia, adenocarcinoma de pulmdo). Se o caso indice tiver sido
diagnosticado com cancer de mama, o familiar devera ter desenvolvido outro

tumor do espectro Li-fraumeni diferente de cancer de mama.

3. Cobertura obrigatdria para pacientes de ambos os sexos com diagndstico

atual ou prévio de carcinoma adrenocortical em qualquer idade.

4, Cobertura obrigatéria para pacientes de ambos os sexos com diagndstico

atual ou prévio de carcinoma de plexo cordide em qualquer idade.

5. Cobertura obrigatdria para pacientes com diagndstico de cancer de mama

< 35 anos de idade.

6. Cobertura obrigatéria para o aconselhamento genético dos familiares de
10, 20 ou 3° graus assintomaticos quando o diagndstico molecular de Sindrome

de Li-Fraumeni tiver sido confirmado na familia.

Método de analise utilizado de forma escalonada:

Para pacientes enquadrados nos itens 1, 2, 3 e 4:
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1. Andlise da mutacao especifica p.R337H no gene TP53.
2. Se o item anterior for negativo, realizar Sequenciamento bidirecional por
Sanger ou Sequenciamento de Nova Geracao dos éxons do gene TP53.

3. Se o item anterior for negativo, realizar pesquisa de rearranjos por MLPA.
Para pacientes enquadrados no item 5:

1. Para pacientes enquadrados no item 5, deve-se realizar inicialmente a
pesquisa de mutacao dos genes BRCA1 e BRCA2 conforme método escalonado
descrito na diretriz especifica de BRCA1 e BRCA2.

2. Caso os exames anteriores sejam negativos, realizar a mutagao especifica
p.R337H no gene TP53.
3. Se o item anterior for negativo, realizar Sequenciamento bidirecional por

Sanger ou Sequenciamento de Nova Geracao dos éxons do gene TP53.

110.31 - SINDROME DE LYNCH - CANCER COLORRETAL NAO POLIPOSO
HEREDITARIO (HNPCC)

1. Cobertura obrigatdéria para pacientes com céancer colorretal que

preencham um dos Critérios de Bethesda listados abaixo:

a. Paciente diagnosticado com cancer colorretal com menos de 50 anos;

b. Presenca de pelo menos 2 tumores colorretais sincronicos, metacronicos
ou pelo menos 2 outras neoplasias extracol6nicas associadas a Sindrome de
Lynch (HNPCC) diagnosticadas em qualquer idade;

c. Paciente diagnosticado com cancer colorretal com instabilidade de
microssatélites de alto grau (MSI-H) diagnosticado com menos de 60 anos;

d. Paciente diagnosticado com cancer colorretal com um ou mais parentes de
19 grau acometidos por neoplasias associadas a Sindrome de Lynch (HNPCC),
sendo uma destas diagnosticada antes dos 50 anos;

e. Paciente diagnosticado com cancer colorretal com dois ou mais parentes de
1° grau acometidos por neoplasias associadas a Sindrome de Lynch (HNPCC)

independentemente da idade.

2. Cobertura obrigatéria para pacientes com diagndstico de tumores do
espectro da Sindrome de Lynch (adenocarcinoma colorretal, adenocarcinoma de
endométrio, carcinoma urotelial [ureter e de pelve-renal], adenocarcinoma de
ovario, adenocarcinoma gastrico; cancer de intestino delgado; glioblastoma;
adenocarcinoma sebaceo; cancer do trato biliar e cancer de pancreas) desde

gue preenchidos todos os critérios de Amsterdam II para a histéria familiar.
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Critérios de Amsterdam 1II :
a. Trés membros do mesmo lado da familia, dois dos quais sejam parentes de
19 grau, com cancer do espectro da S. Lynch (conforme descrito acima);
b. Duas geragoes sucessivas acometidas;
c. Um desses familiares com cancer diagnosticado com menos de 50 anos;

d. Excluido o diagnéstico de polipose adenomatosa familiar.

3. Cobertura obrigatdria para mulheres com adenocarcinoma de endométrio
diagnosticado com 50 anos ou menos, mesmo que isoladamente e independente

de historia familiar.

4, Cobertura obrigatdria para o aconselhamento genético de familiares de 19,
20 e 39 graus apds o diagndstico molecular de mutacdo patogénica no caso

indice.

Método de analise utilizado de forma escalonada:

1. Nos casos em que a mutacdo ja foi identificada na familia, realizar apenas

a pesquisa da mutacao especifica.

2. No caso de pacientes enquadrados nos critérios 1 e 3:

a. Realizacdo de Pesquisa de Instabilidade de Microssatélites (PIM) e
Imunohistoquimica (IHQ) para MLH1, MSH2, MSH6 e PMS2;

b. No caso de instabilidade alta (2 de 5 marcadores), considerar que ha
deficiéncia do sistema MMR; se houver perda de MSH2 ou MSH6 na IHQ,
realizar Sequenciamento de Nova Geracao ou se nao for possivel realizar
Sanger para estes genes especificamente;

c. Se resultado da investigagao do item anterior for negativo, realizar MLPA para
MSH2 e MSH6;

d. No caso de instabilidade alta (2 de 5 marcadores), considerar que ha
deficiéncia do sistema MMR; se houver perda de MLH1 e/ou PMS2 na IHQ,
realizar pesquisa da mutacdao V600E do gene BRAF ou metilagdao do promotor
do gene MLH1 no tumor para diferenciar instabilidade de origem somatica ou
hereditaria;

e. Se o resultado da investigacdo descrita no item d for negativa, realizar
Sequenciamento Sanger ou NGS do gene MLH1;

f. Se resultado da investigacdo do item anterior for negativo, realizar MLPA para
MLH1;
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g. Nos casos de auséncia conjunta das proteinas MSH2 e MSHS6; iniciar com
sequenciamento de MSH2 e na auséncia de mutacdes por sequenciamento,
realizar MLPA para pesquisa de rearranjos em MSH2 e EPCAM;

h. Se as duas analises do subitem g forem negativas, realizar sequenciamento de
MSHS6.

3. No caso de pacientes enquadrados no critério 2:

a. Realizar Sequenciamento de Nova Geracao envolvendo os genes MLH1, MSH2,
MSH6, PMS2 e EPCAM.

b. No caso de ndo estar disponivel o Sequenciamento de Nova Geracdo, realizar
Sequenciamento por Sanger de maneira escalonada, conforme descrito
abaixo:

I - Sequenciamento por Sanger do gene MLH1;

II - Caso ndo seja encontrada alteracdo patogénica no item I, realizar

Sequenciamento por Sanger do gene MSH2;

III - Caso ndo seja encontrada alteracdo patogénica nos itens I e II, realizar

Sequenciamento por Sanger do gene MSH6.

v Se nenhuma mutagdo deletéria for identificada em nenhum dos genes

acima, realizar MLPA para os genes MLH1, MSH2, MSH6, PMS2 e EPCAM.

Referéncias Bibliograficas:

1. Gould-Suarez M1, El-Serag HB, Musher B, Franco LM, Chen GJ]. Cost-
effectiveness and diagnostic effectiveness analyses of multiple algorithms for the
diagnosis of Lynch syndrome. Dig Dis Sci. 2014 Dec;59(12):2913-26.

2. National Comprehensive Cancer Network (NCCN). NCCN Clinical Practice
Guidelines in Oncology. Genetic/Familial High Risk Assessment: Colorectal
Version 2.2014. Disponivel em URL: www.nccn.org. Acessado em: 19 de

fevereiro de 2015.

110.32 - SINDROME DE MARFAN

1. Cobertura obrigatéria para pacientes de ambos os sexos com escore
sistémico < 7 quando preenchido apenas um dos critérios abaixo (caso o
paciente preencha ambos os critérios abaixo, a cobertura do diagndstico
molecular ndo é obrigatoria):

a. Luxacao de cristalino;

b. Dilatacdao da raiz da aorta com ecocardiograma que demonstre escore Z > 2

em pacientes acima de 20 anos ou Z = 3 em pacientes abaixo de 20 anos.
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Calculo do Escore Sistémico:

Sinal do punho e do polegar - 3 (punho ou polegar - 1)

Peito carenado - 2 (peito escavado ou assimetria de térax - 1)

Deformidade dos pés - 2 (pés planos - 1)

Pneumotodrax - 2

Ectasia dural - 2

Protrusao acetabular - 2

Relagdo Segmento  Superior/Segmento Inferior reduzida e Relagao
Envergadura/Estatura aumentada e escoliose leve - 1

Escoliose ou cifose toracolombar - 1

Extensao reduzida do cotovelo - 1

Caracteristicas faciais (3/5) - 1 (dolicocefalia, enoftalmia, fendas palpebrais com
inclinagao para baixo, hipoplasia malar, retrognatia)

Estrias na pele - 1

Miopia > 3 dpt - 1

Prolapso de valva mitral (todos os tipos) - 1

Total = 20 pontos; escore = 7 indica envolvimento sistémico; SS/SI = razao do

segmento superior/segmento inferior.

2. Cobertura obrigatéria para individuos assintomaticos em risco de
herdarem a mutacdo e de desenvolverem a Sindrome Marfan que apresentem

familiares de 19, 2° ou 3° graus confirmados por analise molecular.

Método de analise utilizado de forma escalonada:

1. Nos casos em que a mutacdo genética ja tenha sido identificada na familia,
realizar apenas a pesquisa da mutacdo especifica.

2. Pesquisa de mutagdo no gene FBN1 por Sequenciamento de Nova Geragao
3. Se nao for possivel realizar o Sequenciamento de Nova Geragao, realizar o
Sequenciamento bidirecional por Sanger

4, Nos casos em que o diagndstico ndo for estabelecido através do item
anterior, realizar MLPA (Multiplex Ligation-dependent Probe Amplification) para o
gene FBN1.

Referéncias Bibliograficas:

1. Escore sistémico: http://www.marfan.org/dx/score. Acessado em 19 de
margo de 2015
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2. Arslan-Kirchner M, Arbustini E, Boileau C, Child A, Collod-Beroud G, De
Paepe A, Epplen J, Jondeau G, Loeys B, Faivre L. Clinical utility gene card for:
Marfan syndrome type 1 and related phenotypes [FBN1]. Eur J Hum Genet. 2010
Sep;18(9). doi: 10.1038/ejhg.2010.42. Epub 2010 Apr 7.

110.33 - SINDROME DE NOONAN

1. Cobertura obrigatéria para pacientes do sexo feminino com ou sem
historico familiar da doenca, quando o paciente apresentar manifestagoes clinicas

sugestivas da doenca e excluida a Sindrome de Turner.

2. Cobertura obrigatéria para pacientes do sexo masculino com ou sem
historico familiar da doenga, quando o paciente apresentar manifestagoes clinicas

sugestivas da doenca.

Método de analise utilizado de forma escalonada:

1. Realizar Sequenciamento de Nova Geragao envolvendo os genes PTPN1,
SOS1, RAF1, RIT1 e KRAS.
2. No caso de nao estar disponivel o Sequenciamento de Nova Geragao,

realizar Sequenciamento por Sanger de maneira escalonada, conforme descrito
abaixo:

a. Sequenciamento bidirecional por Sanger dos éxons do gene PTPN11.

b. Sequenciamento bidirecional por Sanger dos éxons do gene SOS1.

c. Sequenciamento bidirecional por Sanger dos éxons do gene RAF1.

d. Sequenciamento bidirecional por Sanger dos éxons do gene RIT1.

e

. Sequenciamento bidirecional por Sanger dos éxons do gene KRAS.

110.34 - SINDROME DE RETT

1. Cobertura obrigatdria para pacientes do sexo feminino e que apresentem

inicialmente um periodo de desenvolvimento normal e um periodo de regressao

do desenvolvimento neuropsicomotor seguido por recuperacao parcial ou

estabilizacdao e que se enquadrem em um dos itens abaixo:

a. Para as pacientes com Sindrome de Rett Classica que preencham todos os
critérios do Grupo I e nenhum dos critérios do Grupo II;

b. Para as pacientes com Sindrome de Rett Atipica que preencham pelo menos 2

critérios do Grupo I e 5 do Grupo III.

Grupo I (Critérios principais):
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. Perda total ou parcial de habilidades manuais intencionais adquiridas ao longo

do desenvolvimento;

. Perda total ou parcial de fala ou habilidades de comunicagao adquiridas ao

longo do desenvolvimento, como a lalagao;

c. Alteragdoes de marcha: dispraxia ou auséncia da habilidade;

. Movimentos estereotipados de mao.

Grupo II (Critérios de exclusdo):

a.

Diagnodstico prévio de lesdo cerebral secundaria a trauma perinatal ou pos-

natal, doencas neurometabdlicas ou infeccbes com sequelas neuroldgicas;

. Desenvolvimento neuropsicomotor com atraso importante nos primeiros 6

meses de vida, sem aquisicdao de marcos de desenvolvimento.

Grupo III (Critérios de apoio):

a.

> Q "o a0 o
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Disturbios respiratérios (apnéia e/ou hiperpnéia) quando a paciente encontra-

se acordada;

. Bruxismo quando a paciente encontra-se acordada;

Disturbios de padrao de sono;

. Tbnus muscular alterado;

. Disturbios vasomotores periféricos;

Cifose e/ou escoliose;

. Déficit de crescimento;

. Maos e pés pequenos e frios;

. Risos ou gritos sem motivacao aparente;
. Pouca resposta a estimulos dolorosos;

. Comunicagao intensa com o olhar.

Método de analise utilizado de forma escalonada:

1.

Realizar Sequenciamento de Nova Geragdao ou Sanger de toda regiao

codificante do gene MECP2;

2.

Caso nao tenha sido identificada mutacao patogénica no item anterior, realizar

analise de delecbes e duplicacdes no gene MECP2 por MLPA.

Referéncias Bibliograficas:

1.

Neul JL, Kaufmann WE, Glaze DG, Christodoulou ], Clarke AJ, Bahi-Buisson

N, Leonard H, Bailey ME, Schanen NC, Zappella M, Renieri A, Huppke P, Percy
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AK. Rett syndrome: revised diagnostic criteria and nomenclature. Ann Neurol.
2010;68:944-50. [PMC free article] [PubMed]. Acesso em 31 de margo de 2015
2. Northrup H, Koenig MK, Au KS. Tuberous Sclerosis Complex. 1999 Jul 13
[Updated 2011 Nov 23]. In: Pagon RA, Adam MP, Ardinger HH, et al., editors.
GeneReviews® [Internet]. Seattle (WA): University of Washington, Seattle;
1993-2015. Available from:http://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1220/.
3. Orphanet http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?Expert=778.
Acesso em 31 de margo de 2015

110.35 - SINDROME DE WILLIAMS-BEUREN

1. Cobertura obrigatéria para pacientes com suspeita de Williams-Beuren
(del7ql1l) que apresentem manifestacdes clinicas sugestivas da doenca

(fendtipo).

Método de analise utilizado de forma escalonada:

1. Preferencialmente por MLPA (Multiplex Ligation-dependent Probe
Amplification), ou FISH (Hibridacao In Situ Fluorescente) quando o MLPA
(Multiplex Ligation-dependent Probe Amplification) ndo estiver disponivel.

2. No caso em que o diagnostico nao tenha sido confirmado através da
Hibridagao in situ fluorescente (FISH), realizar MLPA (Multiplex Ligation-
dependent Probe Amplification).

110.36 - SINDROME DO CANCER GASTRICO DIFUSO HEREDITARIO

1. Cobertura obrigatdria para individuos de ambos os sexos com diagndstico
de cancer gastrico difuso e com pelo menos um familiar de 19, 2° ou 3° graus
com cancer gastrico difuso, sendo um deles com diagndstico em idade < 50

anos.

2. Cobertura obrigatéria para individuos de ambos os sexos com diagndstico
de cancer gastrico difuso com pelo menos dois familiares de 1° ou 2° graus com

cancer gastrico difuso em qualquer idade.

3. Cobertura obrigatéria para individuos de ambos os sexos com diagndstico

de cancer gastrico difuso em idade < 40 anos.

4. Cobertura obrigatéria para individuos de ambos os sexos com diagndstico
de cancer gastrico difuso e um caso de carcinoma de mama do tipo lobular sendo

pelo menos um deles diagnosticado em idade < 50 anos.
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5. Cobertura obrigatéria para o aconselhamento genético dos familiares de

10, 20 ou 3° graus assintomaticos quando o diagndstico molecular de Sindrome

do Cancer Gastrico Difuso Hereditario tiver sido confirmado na familia.

Método de analise utilizado de forma escalonada:

1. Nos casos em que a mutacdo ja foi identificada na familia, realizar apenas a
pesquisa da mutacao especifica.

2. Sequenciamento de Nova Geracao dos éxons do gene CDH1.

3. Nos casos em que o Sequenciamento de Nova Geracao nao estiver disponivel,
realizar o Sequenciamento bidirecional por Sanger do gene CDH1.

4. Nos casos em que o diagnostico ndo for estabelecido através dos itens
anteriores, realizar MLPA (Multiple Ligation Dependent Probe Amplification) do
gene CDH1.

Referéncias Bibliograficas:

1. Fitzgerald RC, Hardwick R, Huntsman D, Carneiro F, Guilford P, Blair V,
Chung DC, Norton J, Ragunath K, Van Krieken JH, Dwerryhouse S, Caldas C;
International Gastric Cancer Linkage Consortium. Hereditary diffuse gastric
cancer: updated consensus guidelines for clinical management and directions for
future research. J Med Genet. 2010 Jul;47(7):436-44.

2. Oliveira C, Pinheiro H, Figueiredo ], Seruca R, Carneiro F. Familial gastric
cancer: genetic susceptibility, pathology, and implications for management.
Lancet Oncol. 2015 Feb;16(2):e60-e70.

110.37 - SINDROMES DE ANOMALIAS CROMOSSOMICAS SUBMICROSCOPICAS
NAO RECONHECIVEIS CLINICAMENTE (ARRAY)

1. Cobertura obrigatéria para pacientes de ambos os sexos com cariétipo

normal e suspeita clinica de anomalias cromossdémicas submicroscdpicas quando

preenchidos pelo menos dois dos seguintes critérios:

a. Deficiéncia intelectual ou atraso neuropsicomotor;

b. Presenca de pelo menos uma anomalia congénita maior ou pelo menos trés
menores;

c. Baixa estatura ou déficit pondero-estatural.

2. Cobertura obrigatéria para pacientes de ambos os sexos com cariétipo

alterado quando preenchidos um dos seguintes critérios:
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a. Cromossomo marcador;

b. Translocagcbes ou inversdes cromossdmicas aparentemente balanceadas
identificadas pelo cariétipo com fenétipo anormal;

c. Presenca de material cromossomico adicional de origem indeterminada;

d. Presenca de alteracdo cromossémica estrutural (para determinar tamanho e
auxiliar na correlacao genétipo-fenétipo).

3. Cobertura obrigatéria para aconselhamento genético dos pais em que

tenha sido identificada uma variante de significado incerto no CGH-Array
(Hibridizacao GenO6mica Comparativa) ou SNP-array (Polimorfismo de um Unico

nucleotideo) no caso indice.

4, Cobertura obrigatéria para aconselhamento genético dos pais em que
tenha sido identificada uma variacdo no CGH-Array (Hibridizacdo Gendmica
Comparativa) por provavel micro-rearranjo (translocacao equilibrada ou

inversodes) no caso indice.

Método de analise utilizado de forma escalonada:

Nos pacientes enquadrados nos itens 1 e 2 e 3:

1. Realizar CGH- Array (Hibridizacdo Gendmica Comparativa) ou SNP-array
(Polimorfismo de um Unico nucleotideo) do caso indice.

2. Em caso de se identificar uma variante de significado incerto, a cobertura
sera obrigatoria de CGH- Array (Hibridizacdo Gendmica Comparativa) ou SNP-

array (Polimorfismo de um unico nucleotideo) dos pais do caso indice.
Nos pacientes (pais do caso indice) enquadrados no item 4:

1. Realizar caridtipo.
2. Nos casos em que o diagndstico ndo for confirmado através do item anterior,

realizar FISH (Hibridagdo In Situ Fluorescente).

110.38 - SINDROMES DE DELECOES SUBMICROSCOPICAS RECONHECIVEIS
CLINICAMENTE

1. Cobertura obrigatéria para pacientes de ambos os sexos com suspeita clinica
de Wolf-Hirschhorn (deld4p) ou Cri du Chat (del5p) ou Delecdo 1p36 ou Smith-
Magenis (dell7pll) ou Delecdo 22qll1 ou Miller-Dieker (del17p13) ou
WAGR(del11p13), quando preenchidos todos os seguintes critérios:

a. apresente cariétipo normal;

b. manifestacdes clinicas sugestivas da doencga (fenoétipo).
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2. Cobertura obrigatéria para o aconselhamento genético de familiar com
cariotipo normal e que possuam parentes de 1o e 20 graus com diagndstico
molecular ou citogenético (Caridtipo ou FISH - Hibridacdao In Situ Fluorescente)
de Wolf-Hirschhorn (del4p) ou Cri du Chat (del5p) ou Delegao 1p36 ou Smith-
Magenis (del17p11) ou Delecdao 22ql1 ou Miller-Dieker (del17p13) ou WAGR
(dell1p13).

Método de analise utilizado de forma escalonada:

1. A tecnologia utilizada para o teste deve ser projetada para detectar a delegao
da regido critica para a doenca por FISH (Hibridacdo In Situ Fluorescente) ou
MLPA (Multiplex Ligation-dependent Probe Amplification).

2. Nos casos em que o diagndstico ndo tenha sido confirmado através dos
métodos analiticos anteriores, realizar CGH- Array (Hibridizacdo Genobmica

Comparativa) ou SNP-array (Polimorfismo de um Unico nucleotideo).

110.39 - TRANSTORNO DO ESPECTRO AUTISTA

1. Cobertura obrigatéoria para pacientes de ambos o0s sexos com
manifestacdes clinicas sugestivas de Transtorno do Espectro Autista, quando
presentes pelo menos um dos critérios do Grupo I e nenhum dos critérios do

Grupo II:

Grupo I:

. Deficiéncia intelectual;

. Crises convulsivas;

a
b
c. Malformacao do Sistema Nervoso Central;
d. Dismorfias;

e

. Microcefalia ou macrocefalia.

Grupo II:

a. Autismo isolado;
b. AlteracOes identificadas no cariétipo;

c. Sindrome do X-Fragil.

Método de analise utilizado de forma escalonada:
1. Excluir anomalias cromossdmicas no caridtipo e Sindrome do X Fragil
2. Se nao forem encontradas alteragdes no item anterior realizar CGH- Array

(Hibridizacao Gen6mica Comparativa) ou SNP-array do caso indice.
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3. Em caso de se identificar uma variante de significado incerto, a cobertura

sera obrigatéria de CGH-Array (Hibridizacdo Gendmica Comparativa) ou SNP-

array dos pais do caso indice.
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111. Virus Zika - por PCR (Incluido pela RN n° 407, de 03/06/2016)

1- Cobertura obrigatéria para realizacdo de PCR para virus Zika em gestantes
com quadro sugestivo de infeccdo pelo virus Zika até o quinto dia do inicio dos

sintomas.

Para fins de utilizacdo dessa diretriz considera-se quadro sugestivo de Infecgao

pelo virus Zika:

Pacientes que apresentem exantema maculopapular pruriginoso acompanhado
de dois ou mais dos seguintes sinais e sintomas:

e Febre;

e Hiperemia conjuntival sem secrecao e prurido;

¢ Poliartralgia;
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e Edema periarticular.

Fonte: Ministério da Saude. http://combateaedes.saude.gov.br/profissional-e-

gestor/orientacoes/397-notificacao-compulsoria-febre-dovirus-zika. Site visitado
em 20/04/2016.

Observacoes:

1.

Uma vez que o conhecimento da infeccdo pelo virus Zika ainda estd em
construcao, a partir da disponibilizacdo de novas evidéncias cientificas essa

diretriz podera ser revista a qualquer tempo.

. Cabe ao médico assistente orientar a gestante quanto a limitacdo dos testes

diagnosticos atualmente disponiveis.

112, Virus Zika - IgM (Incluido pela RN n° 407, de 03/06/2016)

1-

Cobertura obrigatéria de Pesquisa de anticorpos IgM para Infeccao pelo virus

Zika para:

. Gestantes com quadro sugestivo de Infeccao pelo virus Zika que realizaram

teste de PCR cujo resultado foi negativo, a partir do sexto dia dos sintomas;

. Gestantes com quadro sugestivo de Infeccdo pelo virus Zika cujos sintomas se

iniciaram ha mais de cinco dias;

. Gestantes com quadro sugestivo de Infecgao pelo virus Zika cujo resultado da

primeira pesquisa de IgM foi negativa;

. Gestantes assintomaticas no inicio do pré-natal e no segundo trimestre de

gestacdo;

. Gestantes em que foi detectada a presenca de microcefalia fetal ou de

calcificages intracranianas em qualquer etapa da gestacao;
Recém-nascidos cujas maes tenham apresentado teste diagndstico (PCR ou
pesquisa de anticorpos IgM) com resultado positivo para infeccao pelo virus
Zika durante a gestacao;

Recém-nascidos com microcefalia e/ou outras alteracdbes do SNC

possivelmente relacionadas a infecgao pelo virus Zika durante a gestacao.

Para fins de utilizacdo dessa diretriz considera-se quadro sugestivo de Infecgao

pelo virus Zika:
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Pacientes que apresentem exantema maculopapular pruriginoso acompanhado
de dois ou mais dos seguintes sinais e sintomas:
e Febre;
e Hiperemia conjuntival sem secregao e prurido;
e Poliartralgia;

e Edema periarticular.

Fonte: Ministério da Saulde. http://combateaedes.saude.gov.br/profissional-e-
gestor/orientacoes/397-notificacao-compulsoria-febre-dovirus-zika. Site visitado
em 20/04/2016.

Observacoes:

1. Uma vez que o conhecimento da infeccdo pelo virus Zika ainda estd em
construcdo, a partir da disponibilizacdo de novas evidéncias cientificas essa
diretriz podera ser revista a qualquer tempo.

2. Cabe ao médico assistente orientar a gestante quanto a limitacdo dos testes

diagnosticos atualmente disponiveis.

113. Virus Zika - IgG (Incluido pela RN n° 407, de 03/06/2016)

1- Cobertura obrigatdria de Pesquisa de anticorpos IgG para Infeccao pelo virus
Zika para:
Gestantes ou recém-nascidos que realizaram pesquisa de anticorpos IgM cujo

resultado foi positivo.

Para fins de utilizacao dessa diretriz considera-se quadro sugestivo de Infecgao

pelo virus Zika:

Pacientes que apresentem exantema maculopapular pruriginoso acompanhado
de dois ou mais dos seguintes sinais e sintomas:

e Febre;

e Hiperemia conjuntival sem secregao e prurido;

¢ Poliartralgia;

e Edema periarticular.
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Fonte: Ministério da Salde. http://combateaedes.saude.gov.br/profissional-e-

gestor/orientacoes/397-notificacao-compulsoria-febre-dovirus-zika. Site visitado
em 20/04/2016.

Observacoes:

1.Uma vez que o conhecimento da infeccdo pelo virus Zika ainda estd em
construcdo, a partir da disponibilizacdo de novas evidéncias cientificas essa
diretriz podera ser revista a qualquer tempo.

2. Cabe ao médico assistente orientar a gestante quanto a limitacdo dos testes

diagnosticos atualmente disponiveis.
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