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I - RELATORIO

O presente projeto de lei torna obrigatdria a reallzagao de exame de caridtipo
nos recém-nascidos com diagndstico de doencas cromossémicas ou genéticas pela
rede publica de salde do Distrito Federal.

O art. 20 estabelece que o exame de carictipagem seja posterior ao
dlagnostlco clinico, que constate a presenca de sinal ou indicativo de doenga
cromossmica ou genética.

E vedada a cobranga de quaisquer obrigages pecunidrias pela realizagdo do
exame médico, de acordo com o art. 39.

De acordo com o art. 49, as despesas decorrentes da aplicacio da Lei serdo
provenientes de “dotagbes prdprias consignadas no orgamento vigente,
suplementadas se necessario”.

O Poder Executivo terd prazo de 60 dias para regulamentar a Lei e definir as
penalidades pelo descumprimento, conforme o art. 5°.

O dltimo artigo trata da clausula de vigéncia a partir da data de publicacso.

Na justificagdo, o autor afirma que a proposta “viabiliza 0 acesso ao exame de
caridtipo, mesmo que o recém-nascido tenha cariétipo nédo afetado”. Explica que as
alteragbes cromossdmicas ocorrem na fase embriondria. Afirma que o exame
possibilita conhecer a constituigdo cromossémica do recém-nascido que apresenta

i
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sinais que indicam a ocorréncia da Sindrome de Down e que somente esse exame o %
confirma essa ocorréncia. ﬁ

O PL foi lido em 23/5/2017 e designada a tramitacdo para analise de mérito ﬁ s

pela Comissdo de Educagdo, Salde e Cultura e de admissibilidade pela Comissdo de 0

Economia, Orgamento e Finangas e pela Comissdo de Constituicdo e Justica. E :
=
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II - VOTO DA RELATORA

O Projeto de Lei n® 1.590/2017, que torna obrigatdria a realizacdo de exame
de caridtipo nos recém-nascidos com diagnéstico de doengas cromossémicas ou
genéticas pela rede publica de sa(ide do Distrito Federal, inclui-se entre aqueles
projetos cujo mérito deve ser analisado por esta Comissdo de Educacdo, Salde e
Cultura, de acordo com o art. 63, 3, do Regimento Interno da Camara Legislativa do
Distrito Federal.

0 Sistema Unico de Salde tem entre seus principios a universalidade e a
integralidade da atengdo a salde. Isso significa que todos os cidad3os tém direito ao
acesso as agdes de promogao prevengdo, tratamento e reabilitacdo, ou seja, das
acbes mais simples as mais complexas que permitam manter e recuperar a salde.
Dito isso, passamos a analisar o objeto do PL n° 1,590/2017 e como ele estd
relacionado as leis e normas sanitarias federais e distritais em vigor.

O exame diagnostico, objeto do PL em comento, pertence a 4rea da
citogenética humana clinica que trata do estudo dos cromossomos (n0mero,
estrutura e heranga), correlacionando os tipos de alteragBes cromossdmicas com a
clinica dos pacientes. Os cromossomos sdo estruturas compostas por DNA e
proteinas compactados A espécie humana possui 46 cromossomos ou 23 pares;
cada par é formado por um cromossomo herdado da mée e outro do pai. Desses, 22
pares sdo autossomos (isto €, que ndo estdio ligados ac sexo) e um par sexual,
sendo esse Ultimo composto por 2 cromossomos X na mulher (XX) e um cromossomo
Xeum Y no homem (XY).

O exame proposto pelo autor para o diagnéstico de doencas cromossémicas
em recém-nascidos investiga o cariétipo, o conjunto de cromossomos do individuo,
para detectar qualquer alteracdo. E nesse conjunto que estdo as informagdes que
determinam as caracteristicas do individuo

A citogenética clinica emprega técnicas de andlise cromossémica para
investigagdo de alteragBes cromossdmicas numéricas ou estruturais!. AlteracSes nos
cromossomos, na quantidade ou na estrutura, podem causar doengas genéticas. A
Sindrome de Down — SD, por exemplo, é uma alteracdo no cromossomo 21, gue se
apresenta triplicado, resultando em células com 47 cromossomos. Essa smdrome
também € conhecida como trissomia do 21 e pode acarretar comprometimento
intelectual do individuo, cardiopatia congénita, problemas de audigio e visdo, entr
outros.

7

0

As alteragbes estruturais sd0 menos comuns e um exemplo de patologi g

causada por esse tipo de alteracdo é a Sindrome Cri-Du-Chat (também conhecidal & <

1 AlteracSes cromossémicas. numéricas: ocorre perda ou ganho de um ou mais Cromossomos.; ;‘.‘sa’_l
Alteragbes cromossdmicas estruturais: os cromossomos sofrem modificagdes na morfologia, comq;‘

delegdes, duplicagBes, inversdes, translocactes, etc.
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como Sindrome do Miado de Gato), que é causada por uma delegdo (remocdo ou
perda) no brago curto do cromossomo 5. As alteracbes cromossémicas podem estar
associadas a uma série de doencas genéticas constitucionais ou adquiridas durante a

vida.

Assim, embora o autor, na justificagdo, cite a SD como uma das alteragdes
mais frequentes a serem diagnosticadas pelo cariétipo, ha muitas outras sindromes
cromossdmicas importantes que podem ser identificadas por meio do cariétipo, como

por exemplo:

Sindrome de Klinefelter (47, XXY) — Por possuir dois cromossomos X e
um cromossomo Y, o individuo € do sexo masculino, mas apresenta érgdos sexuais
pouco desenvolvidos, auséncia de espermatozoides, mama desenvolvida e corpo

parecido com o feminino.

Sindrome de Turner (45, X0) — Individuos possuem apenas um
cromossomo X (monossomia) e caracteristicas femininas. S0 mulheres geralmente
estéreis, baixas, com mamas pouco desenvolvidas, ovérios atrofiados e pescogo

alargado na base (pescogo alado).

Sindrome de Edwards (47 XX ou 47 XY + 18) — Essa sindrome atinge o
cromossomo 18, sendo chamada de trissomia do 18. Normaimente, as criangas
afetadas ndo sobrevivem muito tempo. Apresentam defeitos cardiacos, renais e

oculares.

Existem diferentes tipos de exames que sdo recomendados de acordo com a
investigagdo e nivel de suspeita sobre a condi¢io clinica do paciente. O exame de
rotina mais comum na citogenética, e que é muito requisitado, é o cariftipo. No
cariétipo sdo analisadas a quantidade e estrutura dos cromossomos em uma célula.
Esse tipo de exame € realizado por especialistas em citogenética, que, com auxilio de
microscopia Optica de resolugdo e processamento de imagens, conseguem identificar

alteragbes cromossdmicas em uma célula.

Entretanto, esse exame pode ndo ser aplicivel para todos os casos. Por
exemplo, se ha suspeita de o paciente possuir uma sindrome de DiGeorge, uma
imunodeficiéncia que provoca alteragdes na imunidade celular e ma formacdes faciais
e cardiacas. Essa sindrome € resultado da deleg3o de um gene ou de um grupo de
genes localizados em regido especifica. Ocorre uma microdelecdio, que ndo & visivel
ao microscopio e, portanto, ndo pode ser detectada pela técnica de cariotipagem por
bandeamento G, onde a andlise cromossdmica é realizada no nivel de resolucio
microscopica. Nesse caso, o indicado € a técnica de Hibridizagdo Fluorescente in situ
2, que consegue, por meio de sondas de DNA marcadas com corantes fluorescentes,

detectar esse tipo de alteragdo. Em outros casos, somente o exame de
sequenciamento do DNA € capaz de auxiliar o diagndstico genético. O trecho a seguir § N
apresenta uma explicagdo simples acerca das diferentes aplicagdes dos exames e dg3 §g’

resolutividade de cada um deles:

2 A técnica é conhecida pela sigla em inglés FISH — Fluorescence In Situ Hybridization /ﬂ\/\
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Vamos imaginar que o nosso material genético € uma biblioteca de livros;
onde ha vdrios livros (cromossomos) e dentro deles hé os capitulos (que seriam as
bandas dos cromossomos) e em cada capitulo os textos,; que so formados por utn
conjunto de palavras, que seriam os genes. Finalmente, as palavras séo compostas
por letras (as bases do DNA). O exame do caridtipo iré contar o nimero de livros e
verificar a quantidade e a ordem dos capitulos. Portanto, se estiver fltando um
livro ou se ocorrer uma afferagdo na ordem dos capitulos podemos detectar por
meio do caridtipo. Jé o FISH apresenta resolugdo muito maior que o carictipo e
consegue identificar paragrafos especificos dentro das paginas de um determinado
capitulo (delegies; rearranjos de segmentos de um cromossomo, etc); e por fim,
o sequenciamento de DNA determina letra a letra de cada palavra no texto.?

As explicagbes apresentadas sobre as particularidades dos exames nos
mostram que para cada investigagdo e diagnostico de uma doenca hd um exame
apropriado, a ser prescrito pelo médico; pois cada um deles possui indicacBes,
limitagBes e vantagens.

Além disso, vale ressaltar que a Secretaria de Estado da Salde do DF —
SES/DF conta com Unidade de Genética, responsével pela assisténcia terapéutica e
diagndstica nas questdes que concernem & genética médica, conforme o Decreto n®
39.546, de 19 de dezembro de 2018, que aprova o Regimento Interno da Secretaria
de Estado de Satde do Distrito Federal. O referido decreto assim, estabelece:

Art. 386%. A Unidade de Genética - UGEN, unidade orgdnica de execucéo,
diretamente subordinada & Geréncia de Assisténcia Clinica, compete:

I - prestar assisténcia terapéutica e diagndstica em Genética Médica para
os pacientes e suas famifias;

II - ofertar e realizar consuftas multiprofissionals e interdisciplinares
relacionadas as doengas genéticas;

IIT - promover e executar o Programa de Triagem Neonatal Ampliada;

1V - identificar, quando possivel, a etiologia das principais doengas
gencticas em criangas e adultos;

V - realizar o aconsethamento genético;

VI - orfentar e promover o desenvolvimento infantil € a reabilitacdo dos
pacientes com doengas geneticas;

VIT - promover tratamento para prevenir ou reduzir as complicacoes
geradas pelas doengas metabolicas hereditdrias;

VIII - promover e executar o Servico de Referéneia em Doencas Raras
conforme legislacéo vigente;

IX - implementar e promover as rotinas, os fluxos e os protocolos
assistenciais e administrativos em sua area de abrangéncia e de acordo com as
diretrizes da Secretaria;

X - promover a integralidade das ages entre as equipes assistencials e
administrativas para o uso racional dos recursos e de acordo com as diretrizes

estabelecidas pela Secretaria; “ve
............................................... Comssdo ds Edumgha, Sedde o Catin - CESC
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3 Trecho extraido da pagina https://www.genomika.com.br/blog/escaneando-os-seus-cromassomas-
conhe%C3%A7a-o-estudo-da-citogen%C3%A9tica-humana/, consultada em 16/10/2018.

* O referido Decreto repete o comando deste artigo e seus incisos, acrescidos de outros dois, mais
adiante, no art. 427,
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Introduzir a obrigacdo de realizagdo de exame diagnéstico na rotina de
atendimento aos recém-nascidos insere-se entre as atribuices que so
inerentemente administrativas. Séo os 6rgdos executivos do SUS no DF que podem
decidir quando e quais pacientes devem ser submetidos aos exames. A indicacdo do
exame de cariotipo deve partir da equipe médica com base em critérios clinicos e,
portanto, ndo pode ser objeto de lei que obrigue a realizagdo. Conforme
demonstrado, existem diferentes exames genéticos apliciveis as diversas situacdes
de suspeita de doenga cromossdmica. E, portanto, atribuicdo da gestdo da SES/DF a
responsabilidade de organizar o acesso e o encaminhamento dos recém-nascidos
para realizagao do exame genético recomendado a cada caso.

Em resumo, mesmo considerando a justa preocupagdo do autor em garantir a
realizagdo de exames aplicaveis aos recém-nascidos, o PL em comento no possui 0
atributo essencial de uma lei, a viabilidade. Além de dispor sobre matéria ndo
passivel de instituicdo por meio de lei, introduzir a obrigatoriedade de realizacdo de
exame de cariftipo na rede plblica de salide, invade a competéncia do Poder
Executivo de gerir o SUS/DF e de estabelecer as condutas assistenciais e
diagndsticas a serem adotadas baseadas em protocolos clinico-terapéuticos.

Assim, feitas essas consideragBes, votamos pela rejeigiio, no mérito, nesta
Comissao de Educagéo, Salde e Cultura, do Projeto de Lei n® 1.590, de 2017.

Sala das Comissdes, em de de 2019.
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DEPUTADO JORGE VIANNA
Presidente
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