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CONFLITOS DE INTERESSE:

- MEDICO GENETICISTA

- AUDITOR MEDICO — UNIMED CENTRAL RS

- CONSULTORIA EM AUDITORIA — PROCEDIMENTOS EM GENETICA
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CARIOTIPO — TECNICA COM BANDAS (SANGUE*) (400-500 BANDAS)

CODIGO TUSS = 40501051

* PODE SER REALIZADO A PARTIR DE DIVERSOS OUTROS TECIDOS (CODIGOS DIFERENTES)



SITUACOES ESPECIAIS NA CARIOTIPAGEM

ALTA RESOLUCAO (750 BANDAS) — TUSS 40501035

PESQUISA DE INSTABILIDADE CROMOSSOMICA — TUSS 40501108
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CARIOTIPO MOLECULAR - CGH-ARRAY / SNP-ARRAY
(HIBRIDIZACAO GENOMICA COMPARATIVA)

TUSS — 40503240 / 40503224

- DETALHAMENTO EM REGIOES SUBMICROSCOPICAS
- SINDROMES DE MICRODELECAO OU MICRODUPLICACAO

ROL DE PROCEDlMENTOS
E EVENTOS EM SAUDE
2018 DUTs
) o
ANEXO 11 - 110.40
DIRETRIZES DE UTILIZAGCAO - 110.41

PARA COBERTURA DE
PROCEDIMENTOS NA SAUDE
SUPLEMENTAR



110.39 - SINDROMES DE ANOMALIAS CROMOSSOMICAS SUBMICROSCOPICAS NAO
RECONHECIVEIS CLINICAMENTE (ARRAY)

1. Cobertura obrigatoria para pacientes de ambos 0s sexos com carir:':tiEc: normal e

suspeita clinica de anomalias cromossomicas submicroscopicas quando preenchidos

pelo menos dois dos seguintes criterios:

a. Deficiéncia intelectual ou atraso neuropsicomotor;

b. Presenca de pelo menos uma anomalia congénita maior ou pelo menos trés menores;

c. Baixa estatura ou deéficit pondero-estatural.

2. Cobertura obrigatodria para pacientes de ambos os sexos com cariotipo alterado

quando preenchidos um dos seguintes critérios:

a. Cromossomo marcador;

b. Translocacoes ou inversoes cromossomicas aparentemente balanceadas identificadas
pelo cariotipo com fenotipo anormal;

c. Presenca de material cromossomico adicional de origem indeterminada;

d. Presenca de alteracdo cromossomica estrutural (para determinar tamanho e auxiliar

na correlacdo genotipo-fenotipo).



3. Cobertura obrigatoria para aconselhamento genético dos pais em que tenha sido

identificada uma variante de significado incerto no CGH-Array (Hibridizacdo Gendmica

Comparativa) ou SNP-array (Polimorfismo de um unico nucleotideo) no caso indice.

4, Cobertura obrigatoria para aconselhamento genetico dos pais em que tenha sido

identificada uma variacdo no CGH-Array (Hibridizacdo Genomica Comparativa) por

provavel micro-rearranjo (translocacdo equilibrada ou inverstes) no caso indice.

CONSIDERAR AVALIACAO CUIDADOSA:

- DOS CRITERIOS CLINICOS DO CASO INDICE
- DOS RESULTADOS LABORATORIAIS ANTERIORES (CARIOTIPO) E/OU ATUAIS (CGH)

- DOS CRITERIOS FAMILIARES EM CASO DE SOLICITACAO DO EXAME PARA OS PAIS




FISH (HIBRIDIZACAO IN SITU COM FLUORESCENCIA)
TUSS - 40501159

(ALGUMAS CONDICOES APRESENTAM CODIGOS ESPECIFICOS)

- PESQUISA DE REGIOES ESPECIFICAS DOS CROMOSSOMOS ATRAVES DE SONDAS

FLUORESCENTES

crom 18
crom X




CARIOTIPOS
CGH-ARRAY
FISH

CROMOSS0MA

SEQUENCIAMENTO
MLPA
PCR




ROL DE PROCEDIMENTOS
E EVENTOS EM SAUDE

2018

ANEXO II

DIRETRIZES DE UTILIZACAO
SEQUENCIAMENTO ¢

PARA COBERTURA DE

PROCEDIMENTOS NA SAUDE

- POR METODO SANGER (TUSS 40503100) SUBIEEL ToE

- POR NOVA GERACAO (NGS) (TUSS 40503801) (VALIDO PARA GENES ISOLADOS E PAINEIS)



ROL DE PROCEDIMENTOS
E EVENTOS EM SAUDE

2018

ANEXO I1

SEQUENCIAMENTO DIRETRIZES DE UTILIZACAO
PARA COBERTURA DE
PROCEDIMENTOS NA SAUDE

- MUTACAO FAMILIAR ESPECIFICA (TUSS = 40503844) SUPLEMENTAR



ROL DE PROCEDIMENTOS

E EVENTOS EM SAUDE
2018
MLPA (PESQUISA DE REARRANIJOS DOS GENES)
ANEXO 11
DIRETRIZES DE UTILIZACAO
- TUSS =40503151 PARA COBERTURA DE

PROCEDIMENTOS NA SAUDE
SUPLEMENTAR



ROL DE PROCEDIMENTOS

E EVENTOS EM SAUDE

2018

PCR ANEXO II
(AMPLIFICACAO DE REGIOES ESPECIFICAS DOS GENES) DIRETRIZES DE UTILIZACAO
PARA COBERTURA DE

- TUSS = 40503054 (+ 40503046) PROCEDIMENTOS NA SAUDE

SUPLEMENTAR

- CODIGOS ESPECIFICOS PARA DIVERSAS CONDICOES



CONSIDERAR AVALIACAO CUIDADOSA:

DOS CRITERIOS CLINICOS DO CASO iINDICE

DOS RESULTADOS LABORATORIAIS ANTERIORES

110. ANALISE MOLECULAR DE DNA; PESQUISA DE
MICRODELECOES/MICRODUPLICACOES POR FISH (FLUORESCENCE IN SITU
HYBRIDIZATION); INSTABILIDADE DE MICROSSATELITES (MSI),

DETECCAO POR PCR, BLOCO DE PARAFINA

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

c. na assisténcia/tratamento/aconselhamento das condicoes genéticas ndo
contempladas nas Diretrizes dos itens a e b, quando o0 paciente apresentar sinais
clinicos indicativos da doenca atual ou histdria familiar e, permanecerem duvidas

|
acerca do diagndstico definitivo apds a anamnese, o exame fisico, a analise 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 (Hibridizacao Genomica Comparativa), MLPA (Multiplex
Ligation-dependent Probe Amplification), Sequenciamento de Nova Geracao
(NGS), Sequenciamento completo de todos os éxons do Genoma Humano
(Exoma) e Sequenciamento do Genoma (Genoma) humano, nutricional,

esportivo, tumoral ou mitocondrial, nao estao contemplados no item “c”.

Da mesma forma, o screening de risco pessoal ou screening de planejamento

familiar em paciente assintomatico, nao estao contemplados no item “c”.

CUIDADO COM ESSA OBSERVAGCAO QUE, POR VEZES, TORNA-SE CONFLITANTE COM
OUTRAS DIRETRIZES ESPECIFICAS!




L DE PROCEDIMENT
EVENTOS EM S0DE

SUPLEMENTA

EXOMA ?

- TUSS = 40503810 ®



ANALISES PROTEICAS / ENZIMATICAS

- PESQUISA PARA ERROS INATOS DO METABOLISMO

- CROMATOGRAFIA DE AMINOACIDOS (TUSS: 40301672)
> CROMATOGRAFIA DIVERSAS SUBSTANCIAS (TUSS: 40502090)
> DOSAGEM (HPLC) DE AMINOACIDOS (TUSS: 40502198)

—> ANALISE DE ACIDOS ORGANICOS (URINA) (TUSS: 40301192)

ROL DE PROCEDIMENTOS
E EVENTOS EM SAUDE

- ANALISE DE ACILCARNITINAS (TUSS: 40301214) (DUT 2) 2018

ANEXO II

DIRETRIZES DE UTILIZAGAO
PARA COBERTURA DE
PROCEDIMENTOS NA SAUDE
SUPLEMENTAR



AUDITORIA DEPENDE DE INFORMAGCAO... AUDITORIA EM GENETICA
DEPENDE DE MUITA INFORMAGAO!!

PROCEDIMENTOS DO SISTEMA DA QUALIDADE Céd: PRO-FOR-3.132

PROGEPRO Rev: 02
REGULACAO DE OPME Data: 02/03/2018
Formulario para Solicitacdo de Exames de

Genetica.
Sindromes de WNeoplasias Familiares, Sindromes Genéticas|Pag:1/3
Especificas, Sindromes de Deficiénca Intelectual Associada a
Anomalia Congénita Nao Reconhecida

Identificacdo do paciente:

Mome do Paciente:

F[ M|:||

Data de Nascimento: f /! Sexo |

Mome da Mae:

Data de Nascimento: / /

Mome do Pai:

Data de Nascimento: / /

Telefone do paciente (de contato):

Ascendéncia do paciente:

Lado materno:

Judeu Ashkonagi [:| Orionte Médio | Caucasiano guropeu |

Asidtico [__| Latino-americano [ | Africano[___| Outros:

1 — Paciente j& realizou estudo cromossémico (caridtipe ou outre)? Sim 3 Nio [

Se sim, gqual o resultado?

2 — Existe parentesco entre os pais? 3 sim 3 Ngo.

Se sim, gual parentesco?

3 — Relate o histérico da gestagdo (houve algum tipo de doenca? Usou medicamento? Houve algum tipo de
intervencao?)



2 — Existe parentesco entre os pais? L sim L4 N30

Se sim, qual parentesco?

3 — Relate o histdrico da gestacdo (houve algum tipo de doenca? Usou medicamento? Houve algum tipo de
intervencao?)
] Niose aplica

4 — Qual o motive do encaminhamento do exame?

5 — Existem casos semelhantes na familia? Siml__ Mad_]

Se sim, em qual grau de parentesco?

6 - Existem casos de aborto ou ma-formacido na familia? S5im [ Nao[]

Se sim, em qual grau de parentesco?

7 - O paciente faz uso de medicamento?  SimC—] Niol—

Se sim, quais?

Dados Clinicos:




Exames anteriores pertinentes ao motivo (especialmente se houver algum teste genético prévio)

Exames comprobatdrios conforme Diretriz de Utilizacdo da ANS do Rol vigente para doenca em estudo. Anexar copia

dos laudos:

RO.GSE.03.142 — Elaboracdo em 13/08/2014/01/2016

Histdrico de Cancer do Paciente:
1 Menhum
CJ  Tipos de céncer: |dade de diagndstico:

Idade de diagnostico:

Idade de diagnostico:

Histarico familiar:
1 Menhum ou indique os casos de cancer na familia:

Grau de parentesco Tipo de Cancer Idade de diagnostico

Familiar 1:

Familiar 2:




Familiar 3;

Familiar 4;

Material coletado:

Data da coleta: f/ /! Responsavel:

Telefone contato responsavel:

Exame a ser realizado:

] mera Nome do gere:
[ ] sequencamento de Regdo Codificante Nome do gene-
[ ] seguenciamentos de Mutagio Especifica 1 Nome do gere:
Nome da mutacdo Familiar na gual foi identificada-
] sequenciaments de Mutagio Especfica 2 Nome do gene:
Nome da mutaclo Famikiar na gual foi identificada-
[] pca de Mutagio Especifica Nome da mutagic:
] rss Reg b0 estudada
[ )cGH-Amay
Observagdes:

AUDITORIA DEPENDE DE INFORMAGCAO... AUDITORIA EM GENETICA
DEPENDE DE MUITA INFORMAGAO!!



PROCEDIMENTOS EM __
GENETICAPARA L

AUDITORES e

OBRIGADO PELA ATENCAO!

CONTATO:
doutorandreanjos@gmail.com
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