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Contextualizagao da situacao vivenciada Desfechos observados:
Pacientes com doencas raras enfrentam jornadas longas e Nos primeiros 12 meses, mais de 450 pacientes de diferentes
fragmentadas até o diagndstico. A auséncia de referéncias servicos do HCFMUSP foram cadastrados para investigag&o

estruturadas, a dificuldade de acesso a especialistas e a
escassez de recursos diagnoésticos no SUS tornam urgente a
criacdo de uma estratégia ampla, integrada e sustentavel para o

genética. O sequenciador foi instalado e os testes de WES
serdo iniciados em pacientes do HC com progressiva

cuidado desses casos. A OMS aprovou recentemente texto ampliagdo para outras regioes do estado. Foi realizado o 1°
versando sobre atendimento as doencas raras. Diante deste Curso de capacitagdo para analise de WES com mais de 40
cenario, foi criado o CIGEN — Centro Integrado de Doengas alunos. Grupos de trabalho iniciaram a elaboracao de cartilha
Genéticas da Faculdade de Medicina da USP, uma rede com critérios de elegibilidade diagndstica aplicaveis no SUS

colaborativa multiprofissional no campo das doencas raras e de
etiologia genética, assim como genOmica e outras areas
diagnosticas. Seu proposito € oferecer cuidado integral, com
foco em diagnostico e aconselhamento genético, capacitagao
profissional e apoio a formulagdo de politicas publicas para
doencas raras.

bem como reunides de debate de implementacao de politicas
publicas (como acesso a medicagbes de alto custo).

Estratégias adotadas

Plataforma SMS-DORA Plataforma NovaSeq X - 1a. da série
na rede publica da cidade de SP
Implementagao do laboratorio de
testes genéticos (+CNE3I-FINEP)

Cadastro de pacientes e coleta
de dados clinicos

Centro Integrado

de Doengas
Genéticas
CIGEN - FMUSP X

Credenciamento do
HCFMUSP como Centro de
Referéncia em Doengas Raras

Figura 1. Inauguragdo do equipamento de
sequenciamento genético inédito na rede publica da

Capacitagdo em Analise Genomica capital paulista. DLC/FMUSP.
e Aconselhamento Genético

Grupo de Trabalho
Elaboragao de diretrizes clinicas Tabela 1. Grupos de Trabalho do CIGEN.
para o SUS (+SES/SP) ] ] ] ]
Credenciamento do HCFMUSP como Centro de Referéncia em Doengas Raras junto a Secretaria de
Diretrizes para solicitagdo de testes genémicos Estado da Satde de Sdo Paulo e Ministério da Satide
Critérios de elegibilidade para doengas raras
Delineamento de um protocolo para testes genéticos clinicos no &mbito do HCFMUSP

Formag&o e capacitag&o de grupos para anélise de sequenciamento completo do exoma e genoma

Desenvolvimento e organizagdo de banco de dados genémicos com base em WES/WGS com ou
sem integragdo com dados clinicos

Divulgagdo e disseminagdo de conhecimento sobre doengas raras e genéticas junto as instituices de

ensino e assisténcia a salde e a populagdo

Aconselhamento Genético e Prevengéo de Doengas Raras
Inovagdo em Doengas Genéticas e Raras: Equidade e Sustentabilidade do SUS

Figura 2. Primeiro curso de Capacitagcdo para Andlise de
Sequenciamento Completo do Exoma. CIGEN/FMUSP. CNE3I - Centro Nacional para Erros Inatos da Imunidade e Imunodesregulagéo (HCFMUSP)

Aprendizados gerados a partir da experiéncia

A experiéncia até o momento reforga a necessidade de articulagdo entre multiplos departamentos académicos ou da saude publica para
a estruturagao de fluxos, capacitagéo de profissionais e implementagéo de tecnologia diagndstica inovadora em um hospital de grande
porte.

Potencial de aplicabilidade e replicabilidade

O modelo do CIGEN é pioneiro no estabelecimento de um centro de diagndstico genético no SUS. Esta experiéncia pode ser adaptada
a outras instituicées publicas, com interconexao de ensino, pesquisa e assisténcia, com potencial de impacto duradouro no SUS.
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