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Contextualização da situação vivenciada

Estratégias adotadas

Desfechos observados:

Aprendizados gerados a partir da experiência:

Pacientes com doenças raras enfrentam jornadas longas e 
fragmentadas até o diagnóstico. A ausência de referências 
estruturadas, a dificuldade de acesso a especialistas e a 
escassez de recursos diagnósticos no SUS tornam urgente a 
criação de uma estratégia ampla, integrada e sustentável para o 
cuidado desses casos. A OMS aprovou recentemente texto 
versando sobre atendimento às doenças raras. Diante deste 
cenário, foi criado o CIGEN – Centro Integrado de Doenças 
Genéticas da Faculdade de Medicina da USP, uma rede 
colaborativa multiprofissional no campo das doenças raras e de 
etiologia genética, assim como genômica e outras áreas 
diagnósticas. Seu propósito é oferecer cuidado integral, com 
foco em diagnóstico e aconselhamento genético, capacitação 
profissional e apoio à formulação de políticas públicas para 
doenças raras.
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Nos primeiros 12 meses, mais de 450 pacientes de diferentes 
serviços do HCFMUSP foram cadastrados para investigação 
genética. O sequenciador foi instalado e os testes de WES 
serão iniciados em pacientes do HC com progressiva 
ampliação para outras regiões do estado. Foi realizado o 1º 
Curso de capacitação para análise de WES com mais de 40 
alunos. Grupos de trabalho iniciaram a elaboração de cartilha 
com critérios de elegibilidade diagnóstica aplicáveis no SUS 
bem como reuniões de debate de implementação de políticas 
públicas (como acesso a medicações de alto custo).

A experiência até o momento reforça a necessidade de articulação entre múltiplos departamentos acadêmicos ou da saúde pública para 
a estruturação de fluxos, capacitação de profissionais e implementação de tecnologia diagnóstica inovadora em um hospital de grande 
porte.

Figura 1. Inauguração do equipamento de 
sequenciamento genético inédito na rede pública da 
capital paulista. DLC/FMUSP. 

Potencial de aplicabilidade e replicabilidade
O modelo do CIGEN é pioneiro no estabelecimento de um centro de diagnóstico genético no SUS. Esta experiência pode ser adaptada 
a outras instituições públicas, com interconexão de ensino, pesquisa e assistência, com potencial de impacto duradouro no SUS.

Figura 2. Primeiro curso de Capacitação para Análise de 
Sequenciamento Completo do Exoma. CIGEN/FMUSP. 

Tabela 1. Grupos de Trabalho do CIGEN.


