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Coordenacio de Atencao a Saude da Pessoa com Deficiéncia e Doencas Raras

Nota Técnica n° 40/SES/SUBRAS-SAE-DPE-CASPD-DR/2025

PROCESSO N° 1320.01.0189527/2025-89

CRITERIOS PARA ENCAMINHAMENTO DE PACIENTES COM SUSPEITA DE DOENCAS
RARAS PARA OS SERVICO DE REFERENCIA EM DOENCAS RARAS E SERVICOS DE
ATENCAO ESPECIALIZADA EM DOENCAS RARAS - SUS/MG

1. CONTEXTUALIZACAO

Conforme a Portaria GM/MS n° 199, de 30 de janeiro de 2014, que institui a Politica Nacional de Atengao
Integral as Pessoas com Doengas Raras no ambito do Sistema Unico de Saade (SUS) , e a Deliberagdo
CIB-SUS/MG n° 5.003, de 05 de dezembro de 2024, que aprova a Politica Estadual Continuada de
Atencao Integral as Pessoas com Doengas Raras no SUS de Minas Gerais , a Rede de Atengdo a Satde da
Pessoa com Doengas Raras em Minas Gerais esta sendo estruturada para garantir o acesso equanime,
resolutivo e regionalizado as agdes e servigos de saude.

Diante da complexidade, da cronicidade e da natureza frequentemente progressiva das doencas raras, a
identificagdo e o encaminhamento adequados de pacientes da Atengdo Primdria e da Atengdo
Especializada para os servigos da Rede de Atengdo a Satde da Pessoa com Doengas Raras sdo agdes de
saude publica cruciais.

A importancia do diagndstico precoce reside na capacidade de interromper o curso natural da doenca ou de
desacelerar sua progressao. Isso possibilita o inicio de uma intervengdo em tempo oportuno, que engloba o
acompanhamento especializado, a reabilitacdo e o suporte terapéutico multiprofissional.

Essa abordagem estratégica e imediata ¢ fundamental para:
e Promover a reducdo de sequelas permanentes.
e Minimizar os impactos negativos na qualidade de vida do paciente.

e Garantir o melhor prognostico possivel, evitando danos irreversiveis, especialmente em condi¢des
que afetam o neurodesenvolvimento € o metabolismo.

Conforme Politica Estadual Continuada de Atencdo Integral as Pessoas com Doengas Raras no SUS de
Minas Gerais, a organizagdo do cuidado as pessoas com doencas raras ¢ estruturada em dois eixos
principais, conforme a origem das condicdes clinicas e a necessidade de abordagem especializada.

Eixo I — Doencas Raras de Origem Genética

Este eixo contempla condi¢des associadas a alteracdes no material genético, podendo se manifestar de
forma congénita ou tardia. Estd subdividido nos seguintes grupos:

e Grupo A — Anomalias congénitas ou de manifestagao tardia:
Abrange sindromes genéticas complexas, displasias esqueléticas, doengas do tecido conjuntivo
hereditarias, entre outras.

e Grupo B — Deficiéncia intelectual de causa nao definida:
Inclui individuos com prejuizo cognitivo e funcional sem etiologia conhecida, frequentemente



acompanhados de sinais clinicos sugestivos de sindromes genéticas.

e Grupo C — Erros inatos do metabolismo (EIM):
Engloba doencas hereditarias causadas por falhas em vias metabdlicas especificas, com
manifestagdes clinicas varidveis e frequentemente multissistémicas.

Eixo II — Doencas Raras de Origem Nao Genética

Compreende condicdes raras de natureza ndo genética, incluindo doencas autoimunes, inflamatorias,
infecciosas, toxicas, neopldsicas ou idiopaticas. Exemplos incluem esclerodermia, fibrose pulmonar
idiopatica, vasculites raras, entre outras.

e Grupo A - infecciosas;
e Grupo B — inflamatdrias;
e Grupo C — autoimunes e

e Grupo D — outras doengas raras de origem nao genética.

2. OBJETIVO

Definir critérios técnicos e operacionais para o encaminhamento de pacientes com suspeita de Doenca
Rara da Aten¢do Primaria e da Atencao Especializada para os Servigos de Referéncia em Doengas Raras
(SRDR) ou Servicos de Atencdo Especializada em Doencgas Raras, no 4mbito do Sistema Unico de Saude
de Minas Gerais, visando garantir o acesso oportuno, a investigacao diagndstica especializada e o inicio do
manejo compartilhado com os servigos de referéncia.

3. DEFINICOES

3.1. Servigos de Referéncia em Doengas Raras (SRDR) e Servigos de Atencdo Especializada em Doencas
Raras: Servigos de saude que possuem condi¢des técnicas, instalagdes fisicas, equipamentos e recursos
humanos adequados a prestagdao da atengdo especializada para pessoas com doengas raras, incluindo
diagnostico, tratamento especializado e acompanhamento dos usudrios, abrangendo avaliagdo genética,
exames especificos e equipe multiprofissional especializada.

3.2. Doenga Rara: Condi¢do crdnica, progressiva ou incapacitante, que afeta até 65 pessoas em cada
100.000 individuos, e que pode ser de origem Genética (Eixo 1), incluindo anomalias congénitas, erros
inatos do metabolismo e deficiéncia intelectual ndo definida, ou de origem Nao Genética (Eixo II), como
doencgas infecciosas, inflamatdrias ou autoimunes raras.

3.3. Paciente com Suspeita de Doenc¢a Rara: Usudrio com sinais e/ou sintomas clinicos sugestivos da
condi¢do, bem como alteracdes laboratoriais e/ou de imagem, cuja apresentacao clinica ndo ¢ explicada
por doengas comuns, e que demanda investigacdo diagnostica especializada para confirmagao ou exclusio
da hipotese.

4. CRITERIOS PARA ENCAMINHAMENTO DE PACIENTES COM SUSPEITA DE DOENCAS
RARAS PARA OS SERVICO DE REFERENCIA EM DOENCAS RARAS E SERVICOS DE
ATENCAO ESPECIALIZADA EM DOENCAS RARAS

4.1 Eixo I — Doencas Raras de Origem Genética

4.1.1 Critérios clinicos gerais:



e Presencga de sinais e/ou sintomas clinicos sugestivos de doenga rara de origem genética, conforme
avaliacdo médica.

e Condicao clinica ndo explicada por doengas comuns, com historico familiar ou pessoal sugestivo de
doenca genética.

e Paciente com exames prévios que indiquem anomalia genética, metabdlica ou malformacdes
multiplas.

4.1.2 Quem pode encaminhar:
e M¢édicos generalistas, clinicos e pediatras da Atencdo Primaria a Saude;

e Mcédicos especialistas da Atengdo Especializada.

I) Grupo A: Anomalias congénitas ou de manifestacio tardia
a) Critério minimo recomendado para encaminhamento:

Presenca de duas ou mais alteragdes clinicas compativeis com doenga genética e sem causa definida, ou
uma alteracao maior com historico familiar sugestivo.

Indicacao de Encaminhamento
Sistema / para o Servico de Referéncia em
Achado Clinico Sinais ou Sintomas de Alerta Doencas Raras ou Servico de
Atengao Especializada em
Doencgas Raras
e Déficit de crescimento ou crescimento
desproporcional Quando sem causa aparente,
Crescimento prop especialmente se associado a
e Baixa estatura. alta estatura dismorfismos ou histérico familiar.
b
e Atraso global no desenvolvimento
cpe uando sem causa aparente
. e Atraso na fala com perda auditiva e Quanc patente,
Desenvolvimento alteracdes de especialmente se associado a
¢ dismorfismos ou histdrico familiar.
e comportamento
¢ Hipotonia (bebé molinho) / distonia /
e Convulsoes de inicio precoce
e Regressdo neuropsicomotora .
Sistermna g p Quando sem causa definida,
. . . . especialmente sinais fisicos
neurologico e Microcefalia/ macrocefalia / forma anormal . .
da cab sugestivos de sindromes.
a cabeca
e Distonia, forma anormal da cabeca
e Hipertonia, deficiéncia intelectual




Indicagdo de Encaminhamento
para o Servigo de Referéncia em

Sistema / .. . )
.. Sinais ou Sintomas de Alerta Doengas Raras ou Servico de
Achado Clinico N .
Atencao Especializada em
Doencgas Raras
Microcefalia/ macrocefalia / forma anormal
da cabeca
Hipertelorismo/ telecanto
Microftalmia/ anoftalmia / defeitos da visao/
fendas palpebrais anomalas
Anomalias nasais
Orelhas grandes/ pequenas/ malformadas/
. com implantacao baixa .
Dismorfismos p ¢ Quando associados a atraso no
faciais / . . . desenvolvimento, malformagdes ou
S Anomalias labiais - .
Craniofaciais outras alteracdes fisicas.
Fenda Palatina e/ ou Lébio Leporino /
Fendas faciais
Hipertelorismo, micrognatia, fenda palpebral
curta/inclinada, nariz em sela
Telecanto, microftalmia, anoftalmia,
anomalias nasais, orelhas
grandes/pequenas/dismorficas, fendas faciais
Alteragdes no formato do cranio
o Quando sem causa definida,
Orgaos dos A " . . . .
sentidos Deficiéncia auditiva, visual, anosmia especialmente sinais fisicos
sugestivos de sindromes.
Malformagdes Osseas ou articulares
Maos/pés anormais
Escoliose precoce ou cifose
Sistema Quando multiplas ou associadas a
. Tronco curto outros sinais sistémicos ou
musculoesquelético

Membros longos (envergadura aumentada)/
curtos

Hipermobilidade (pontuagdo por critérios de
Beighton)

familiares.




Indicacdo de Encaminhamento
para o Servigo de Referéncia em

Sistema / .. . .
.. Sinais ou Sintomas de Alerta Doencgas Raras ou Servico de
Achado Clinico ~ -
Atencao Especializada em
Doencgas Raras
Cardiopatias congénitas / Prolapso valvar /
Aneurisma de aorta
. Quando ocorre em contexto
Sistema A o
. . . . sindromico (ex: Marfan, Williams)
cardiovascular Miocardiopatia I ",
ou com histdrico familiar relevante.
Arritmia cardiaca
. i1t , ~ uando sem causa definida
Sistema Genitalia ambigua, malformagoes Quanc S
e e e especialmente sinais fisicos
Geniturinario geniturinarias

sugestivos de sindromes.

Pele e faneros

Manchas café-com-leite

Lesdes hipopigmentadas

Nodulos cutaneos

Anormalidades de cabelos e pelos

Pele espessada, alopecia precoce, alteragdes
dentarias/unhas

Especialmente com histérico familiar
(ex: neurofibromatose, esclerose
tuberosa, albinismo).

Histoéria familiar

Parentes com doencas similares

Casos nao esclarecidos de malformagoes
congénitas / deficiéncia mental / abortos de
repeti¢do

Consanguinidade

Parentes com outras sindromes genéticas

Sempre que houver padrio familiar
de recorréncia de sintomas, abortos
de repeti¢do ou morte precoce na
infancia.

Exames de imagem

Ultrassonografia com altera¢des anatdmicas

Se indicarem anomalias multiplas ou

ou triagem Teste do pezinho com alteragdes secundarias | suspeita de doenga genética ou
alterados metabolica associada.
Tomografia/RM com malformagdes
Sintomas progressivos na infancia ou vida
adulta Investigar sindromes genéticas de
. ~ manifestagdo tardia (ex: ataxias
Manifestagoes ili iri o . ,
tardias ¢ Perda de habilidades adquiridas hereditarias, Huntington, sindromes

Baixa estatura poés-natal, deformidades

adquiridas da coluna

do tecido conjuntivo, doencas
mitocondriais).

b) Critérios complementares:




Avaliagdo e encaminhamento por profissional médico da ateng@o primaria ou especializada.
Registro no prontuario de hipotese diagndstica compativel com doengas raras.
Inexisténcia de diagndstico confirmado por outros meios diagndsticos locais.

Necessidade de investigagdo diagnostica especializada, aconselhamento genético ou tratamento
multidisciplinar especializado.

Presenga dos pais desejavel.

Exames anteriores ndo obrigatorios.

¢) Encaminhar com:

Historico clinico completo, incluindo dados do pré-natal, parto e nascimento (Apgar, peso, estatura
e perimetro cefalico)

Curvas de crescimento de peso, estatura e perimetro cefalico
Descri¢ao do comportamento adaptativo / desenvolvimento
Exames ja realizados

Registro de historico familiar (heredograma)

Referéncias bibliograficas

1.

BRASIL. Ministério da Satde. Portaria n® 199, de 30 de janeiro de 2014. Institui a Politica Nacional
de Atencgdo Integral as Pessoas com Doencas Raras no dmbito do Sistema Unico de Satude (SUS).
Diério Oficial da Unido: se¢do 1, Brasilia, DF, 31 jan. 2014.

BRASIL. Ministério da Saude. Protocolo Clinico e Diretrizes Terapéuticas — Doengas Raras
Genéticas. Brasilia: MS, 2021. Disponivel em: https://www.gov.br/saude/pt-
br/composicao/saes/dgits/pcdt/doencas-raras. Acesso em: jul. 2025.

ZIMMERMANN, M.; SOUSA, A. C. B. de. Manual de Avaliacdo Genética Clinica. Sao Paulo:
Manole, 2020.

JONES, K. L. Smith’s Recognizable Patterns of Human Malformation. 8. ed. Philadelphia: Elsevier,
2020.

TORRES, F. et al. Genética médica na pratica clinica. Rio de Janeiro: Guanabara Koogan, 2017

II) Grupo B — Deficiéncia Intelectual de Causa Nao Definida

a) Critério minimo recomendado para encaminhamento:

Presenca de atraso cognitivo e/ou de linguagem com repercussdes no comportamento adaptativo, sem
causa identificada, especialmente quando associado a sinais dismorficos, histérico familiar positivo ou
manifestagdes neurologicas.



Dominio / Sistema

Sinais e Sintomas de Alerta

Indicacdo de Encaminhamento para o
Servi¢o de Referéncia em Doencas
Raras ou Servi¢o de Atenc¢ao
Especializada em Doengas Raras

Atraso global no desenvolvimento
neuropsicomotor

Na auséncia de causa definida, mesmo apds

Desenvolvimento . R
. . investigagdo clinica inicial.
Atraso na linguagem expressiva e
receptiva
Dificuldade persistente de
aprendizagem
Quando impacta significativamente o
Intelectual/Cognitivo Raciocinio abaixo do esperado para | comportamento adaptativo e estd presente
idade antes dos 18 anos.
Déficits de memoria
Comportamentos ~ repetitivos  ou
estereotipados Especialmente quando associados a sinais
Comportamental . L .
fisicos ou neuroldgicos.
Déficits de interagao social
Convulsdes de inicio precoce
L Hipotonia Sugere possivel causa genética; encaminhar
Neurologico . S
para investigagao.
Regressdo de  habilidades  ja
adquiridas
Dismorfismos faciais (micrognatia,
. - orelhas baixas, hipertelorismo) Indicativo de sindrome genética; necessario
Dismorfismo/Fenotipo

Malformagdes congénitas

avaliagdo especializada.

Histoéria familiar

Casos semelhantes em irmdos ou
familiares

Casamento consanguineo

Encaminhar para investigagao e possivel
aconselhamento genético.

Resultados de exames

Exames metabolicos ou de imagem
normais, mas persisténcia do quadro

Tomografia/RM com malformagdes

Sugerem necessidade de investigacdo
etiologica mais aprofundada (ex. CGH-
array, exoma).

b) Critérios complementares:

e Avaliagdo e encaminhamento por profissional médico da atengdo priméaria ou especializada.

e Registro no prontuario de hipotese diagndstica compativel com doengas raras.




e Inexisténcia de diagnostico confirmado por outros meios diagnosticos locais.

e Necessidade de investigacdo diagnoéstica especializada, aconselhamento genético ou tratamento
multidisciplinar especializado.

e Presenca dos pais desejavel.
e Exames anteriores ndo obrigatdrios.
¢) Encaminhar com:
e Historico clinico completo
e (Curvas de crescimento
e Descricdo do comportamento adaptativo
e [Exames ja realizados

e Registro de histdrico familiar

Referéncias bibliograficas:

1. BRASIL. Ministério da Saude. Portaria n° 199, de 30 de janeiro de 2014. Institui a Politica Nacional
de Atencao Integral as Pessoas com Doengas Raras. Diario Oficial da Unido, 2014.

2. SCHWARTZMAN, J. S. Deficiéncia Intelectual: das neurociéncias a pratica interdisciplinar. Sao
Paulo: Memnon, 2018.

3. AAIDD - American Association on Intellectual and Developmental Disabilities. Definition of
Intellectual Disability. 2021. Disponivel em: https://www.aaidd.org/intellectual-disability/definition.

4. TORRES,F. et al. Genética médica na pratica clinica. Rio de Janeiro: Guanabara Koogan, 2017.

5. ZIMMERMANN, M.; SOUSA, A. C. B. de. Manual de Avaliagdo Genética Clinica. Sao Paulo:
Manole, 2020.

III) Grupo C — Erros Inatos do Metabolismo (EIM)

Sao doengas genéticas raras causadas por defeitos em vias metabolicas especificas, levando ao acimulo ou
deficiéncia de substincias essenciais ao organismo. Mais de 700 tipos ja foram descritos, € muitos
apresentam sinais clinicos inespecificos, especialmente nos primeiros meses ou anos de vida.

a) Critério minimo para encaminhamento:

Presenga de sintomas metabolicos agudos ou cronicos sem causa definida, especialmente neurologicos,
associados ou ndo a alteragdes laboratoriais sugestivas, com ou sem historico familiar.

Indicacao de Encaminhamento
para o Servico de Referéncia em
Sinais ¢ Sintomas de Alerta Doengas Raras ou Servico de
Ateng¢ao Especializada em

Doencas Raras

Categoria /
Sistema




Indicacdo de Encaminhamento
para o Servigo de Referéncia em

Categoria / .. . .
Sis%ema Sinais e Sintomas de Alerta Doengas Raras ou Servico de
Atencao Especializada em
Doencgas Raras
Letargia, hipotonia , hipertonia, distonia,
espasticidade
Neonatal / Vomitos persistentes Sempre que persistentes e sem causa

Primeira infancia

Convulsoes

Odor corporal anormal ou dos fluidos

(urina)

identificada, especialmente se
associados a outros sinais metabolicos.

Acidose metabdlica / alcalose respiratoria /

acidose latica

Distarbios . . . Quando presentes, mesmo sem
1 Hipoglicemia sem causa S .

metabolicos diagnostico definido, devem ser
agudos . . investigados urgentemente.

Hiperamonemia

Choque sem causa aparente

Atraso neuropsicomotor .

p Se acompanhados de sinais

Desenvolvimento neuroldgicos e/ou metabodlicos,

e crescimento

Regressao de habilidades

Falha de crescimento

encaminhar para investigagao
especializada.

Convulsoes refratarias

Indicativo de possivel EIM -

Neuroldgico Microcefalia . N . .
investigacao especializada indicada.
Alteragdes neuroimagem ou EEG
Hepatomegalia / esplenomegalia
Catarata congénita / opacificagcdo de cornea . o
A & p ¢ Encaminhar se suspeita clinica de
Multissistémico

Miocardiopatia / disfung@o valvar

Manifestagdes multisistémicas

doenga metabolica hereditaria.

Histoéria familiar

Consanguinidade
Abortos de repeti¢ao

Obitos precoces na infancia

Sempre que presente, reforca a
necessidade de investigacdo genética e
metabolica.




Indicag¢ao de Encaminhamento
Catecoria / para o Servico de Referéncia em
Sis;gema Sinais ¢ Sintomas de Alerta Doengas Raras ou Servico de
Atengdo Especializada em
Doencas Raras
e Teste do pezinho alterado
e Exames metabolicos especificos alterados
Resultad (amonia, lactato, perfil de aminoacidos no | Encaminhar para confirmagio
esultados . . . .
laboratoriais sangue ou urina, perfil de acilcarnitinas no | diagndstica e acompanhamento
sangue, acidos organicos na urina, etc.) multidisciplinar.
e Hemograma alterado, enzimas
hepéticas/renais, fun¢ao tireoidiana alterada

b) Critérios complementares:

Avaliacdo e encaminhamento por profissional médico da aten¢do primaria ou especializada.
Registro no prontuario de hipotese diagndstica compativel com doengas raras.
Inexisténcia de diagndstico confirmado por outros meios diagnosticos locais.

Necessidade de investigacdo diagnoéstica especializada, aconselhamento genético ou tratamento
multidisciplinar especializado.

Presenca dos pais desejavel.

Exames anteriores ndo obrigatorios.

¢) Encaminhar com:

Historico clinico completo

Curvas de crescimento

Descri¢ao do comportamento adaptativo
Exames ja realizados

Registro de historico familiar

Referéncias bibliograficas:

1.

BRASIL. Ministério da Satude. Portaria n° 199, de 30 de janeiro de 2014. Institui a Politica Nacional
de Atencao Integral as Pessoas com Doengas Raras. Diario Oficial da Unido, 2014.

FERREIRA, C. R.; LANPHER, B.; ZSCHOCKE, J. An overview of inborn errors of metabolism.
University of Washington, 2023.

BRASIL. Ministério da Saude. Manual de Triagem Neonatal Bioldgica. 3. ed. Brasilia: MS, 2021.

TORRES, F. et al. Genética médica na pratica clinica. Rio de Janeiro: Guanabara Koogan, 2017.

ZIMMERMANN, M.; SOUSA, A. C. B. de. Manual de Avaliagdao Genética Clinica. Sdo Paulo:




Manole, 2020.

4.2 Eixo II — Doencas Raras de Origem Nao Genética

O Eixo II contempla condi¢des raras sem origem genética primaria identificada, de carater crdnico,
progressivo ou incapacitante, que demandam diagndstico e manejo especializado. Estd organizado em
quatro grupos:

e Grupo A — infecciosas;

e Grupo B — inflamatérias;

e Grupo C — autoimunes e

e Grupo D — outras doencas raras de origem nao genética.

a) Critério Geral para encaminhamento:

Presenga de sinais ou sintomas persistentes e/ou progressivos, com impacto funcional ou risco a vida, sem
resposta adequada ao tratamento habitual ou com necessidade de diagnostico e manejo especializado por
equipe multiprofissional em doengas raras.

Indicacdo de Encaminhamento para o Servigo de
Grupo Sinais e Sintomas de Alerta Referéncia em Doengas Raras ou Servigo de Atengao
Especializada em Doengas Raras

e Infeccdo  oportunista
em imunocompetente

e Neuroinfecgao grave ou

recorrente
Quando o quadro for atipico, recorrente ou refratario ao tratamento
A— e Odor corporal | padrio.
Infecciosas incomum - | Necessidade de avaliagdo imunologica e infecciosa especializada.
Microbacterioses Infecgdes raras com risco sistémico ou neurologico
atipicas
e Quadro infeccioso

sisttmico de dificil
controle




Grupo

Sinais e Sintomas de Alerta

Indicacdo de Encaminhamento para o Servigo de
Referéncia em Doengas Raras ou Servigo de Atengao
Especializada em Doengas Raras

B-—
Inflamatorias

e Febres recorrentes sem
causa definida

e Sintomas  sistémicos
inflamatérios (mialgia,
artrite, ulceras
orais/oculares,
exantemas)

e Resposta inflamatério
exacerbada recorrente

e Resposta inflamatoria
persistente em exames
laboratoriais

Quando houver falha terap€utica com imunossupressores comuns.
Necessidade de diferenciagdo com doengas autoimunes ou
genéticas.

Doenga multissistémica ou progressiva de dificil controle.

C_
Autoimunes

e Comprometimento
multissistémico
(cutaneo, articular,
pulmonar, renal, etc.)

e Autoanticorpos
positivos em  niveis
altos

e Vasculites sistémicas
raras

e Sintomas cronicos com
exacerbagoes

Quadro clinico e imunoldgico sugestivo de doenga autoimune rara
ou grave.

Necessidade de terapias imunobioldgicas ou imunossupressoras
complexas.

Risco de perda funcional significativa sem intervencao.




Indicacdo de Encaminhamento para o Servigo de

Grupo Sinais e Sintomas de Alerta Referéncia em Doengas Raras ou Servigo de Atengao
Especializada em Doengas Raras

Fibrose pulmonar

idiopatica

Hipertensdo pulmonar

sem causa definida

Dor croénica rara e

incapacitante
g — Outras Endometriose II\)Ilagno.s(ilcdo cdonﬁrrrll.ad(z ou s111§peltf(3 com 1§npact0 funcional grave.

oenc;a~s infiltrativa refrataria eces.s1.a € de avaliacao muﬂtlpro 1ss.1qna ~ou tratament9 .

raras nao especializado - Casos que exijam reabilitagdo, suporte clinico e
genéticas terapias de alta complexidade.

Displasias  vasculares
raras

Exemplos de Doengas
inflamatoérias raras:
Still, Behget, IgG4,
Amiloidose, SAM,
CRMO, Sarcoidose,
SAF, Sjogren.

b) Critérios complementares:

e Avaliagdo e encaminhamento por profissional médico da ateng¢ao primaria ou especializada.

e Registro no prontudrio de hipdtese diagnostica compativel com doengas raras.

e Inexisténcia de diagnostico confirmado por outros meios diagnodsticos locais.

e Necessidade de investigacao diagndstica especializada ou tratamento multidisciplinar especializado.

e Presenga dos pais desejavel.

e Exames anteriores nao obrigatorios.

¢) Observacoes:

Registrar evolugao clinica, respostas a tratamentos e exames complementares realizados.

Observar cronicidade, gravidade funcional e refratariedade terapéutica.

d) Encaminhar, priorizando casos com:

e Acometimento multissistémico;

e Ameaca a vida ou risco de perda funcional significativa;

e Diagnostico inconclusivo mesmo apos investigacao convencional;

e Demanda por avaliagao multiprofissional ou terapias especializadas.

Referéncias bibliograficas:




1. BRASIL. Ministério da Saude. Portaria GM/MS n° 199, de 30 de janeiro de 2014.

2. MINAS GERAIS. Secretaria de Estado de Saude. Deliberacao CIB-SUS/MG n° 5.003, de 05 de
dezembro de 2024.

3. HOFFMAN, G. S.; LANGFORD, C. A. Vasculitis. Oxford University Press, 2017.

4. CERVERA, R. et al. Autoimmune diseases: Pathogenesis, diagnosis and treatment. Elsevier, 2021.

5. DISPOSICOES FINAIS

Os critérios aqui definidos serdo atualizados conforme necessidades identificadas pelas regides de saude e
pactuacoes realizadas na Comissao Intergestores Bipartite (CIB-SUS/MQG).
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