GOVERNO DO ESTADO DA BAHIA

Secretaria da Saude do Estado da Bahia

Diretoria de Assisténcia Farmacéutica

Coordenacao de Assisténcia Farmacéutica na Atengéo Especializada

FORMULARIO PARA TRATAMENTO DA DOENCA DE POMPE

Nome do Paciente: Idade:

Cartao Nacional de Saude:

Médico Responsavel: CRM: UF:

Farmaco — Alfa- alglicosidase acida: frasco- ampola com 50 mg de p6 liofilizado

- E 74.0 - Doenca de depdsito de glicogénio

CLASSIFICAGAO DA DP POR GRUPO

() GRUPO A ( possui cardiomiopatia hipertrofica, afetando principalmente a parede ventricular esquerda posterior e o septo
interventricular, e inclui pacientes tipicamente classificados como tendo a DP infantil classica)

( ) GRUPO B (sintomas ocorre também antes dos 12 meses de idade; no entanto, ndo tém cardiomiopatia hipertréfica, sendo esses
pacientes frequentemente classificados de DP infantil "atipico")

() GRUPO C ( tem inicio dos sintomas ap6s 12 meses de idade, mas ainda na infancia, e mescla-se com os fenétipos que surgem
até a adolescéncia (juvenil)

() GRUPO D (formas mais tardias de manifestacdo no adulto)

Diagnostico: Suspeita de DP Precoce (Pacientes classificados como Grupo A ou B)

LISTAR OS SINAIS E SINTOMAS APRESENTADOS PELO PACIENTE:

Hipotonia muscular importante, especialmente fraqueza muscular proximal em membros superiores e inferiores e em tronco;

atraso do desenvolvimento motor;

insuficiéncia respiratdria grave, avaliada clinicamente;

cardiomiopatia hipertréfica;

disfagia e disturbios de degluticao;

macroglossia;

hepatomegalia;

irmao de qualquer sexo com DP;

)
)
)
)
) cardiomegalia;
)
)
)
)
)

niveis elevados de creatinogquinase (CK). A CK esta uniformemente elevada na DP Precoce, atingindo até 2000 UI/L;

) biopsia muscular com presencga de vacuolos citoplasmaticos mostrando aumento da atividade lisossomal a reagao pela fosfatase
cida e aumento do contetido de glicogénio pela coloragao de acido periddico de Schiff (PAS- positivo).
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OBS: A DP precoce deve ser suspeitada em individuos que apresentem pelo menos um dos sinais ou sintomas acima
relacionados, especialmente se em combinacéo e iniciados durante o primeiro ano de vida:

Assinatura do médico e carimbo
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Diagnostico: Suspeita de DP Tardia A DP tardia possui apresentacgao clinica distinta, devendo ser
suspeitada em individuos que apresentem pelo menos um dos seguintes sinais ou sintomas abaixo
relacionado, especialmente se combinados e iniciados apés 12 meses de idade: ((Pacientes
classificados como Grupo Cou D)

( ) Fraqueza muscular proximal progressiva, especialmente em tronco e membros inferiores;

(

levantar da posigéo em decubito utilizando uma rotagéo lateral do corpo;

sinal de Gowers;

escapula alada, atrofia do musculo para espinhal;

fraqueza facial ou ptose palpebral (uni ou bilateral), oftalmoplegia;

alteragdes eletrocardiograficas como taquiarritimias ventriculares e supraventriculares, sindrome Wolff—Parkinson—White;

)
)
)
) sindrome da espinha rigida;
)
)
)

irmao de qualquer sexo com DP;
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) progressao de sintomas respiratérios para insuficiéncia respiratoria por fraqueza muscular diafragmatica e intercostal,
desencadeados por infecgao, cirurgias ou aspiragao;

() niveis elevados de creatinoquinase (CK): A CK esta elevada na forma juvenil (grupo C), podendo estar normal na DP Tardia
(grupo D);

() niveis elevados de transaminases hepaticas [alanina aminotransferase ou transaminase glutamico piravica — (ALT/TGP) e
aspartato aminotransferase ou transaminase oxalacética (AST/TGO)] e lactato desidrogenase (LDH), com a gama glutamiltransferase
(gama GT) normal; ( ) eletromiografia (EMG) com caracteristicas miopaticas. O EMG deve preferencialmente avaliar a musculatura
para espinhal ou esternocleidomastodeo11;

() bidpsia muscular com presenga de vactolos citoplasmaticos mostrando aumento da atividade lisossomal a reagéo pela fosfatase
acida e aumento do conteudo de glicogénio pela coloragéo de acido periédico de Schiff (PAS-positivo)

Assinalar os Critérios de inclusao que o paciente apresenta:

() Atividade da enzima alfa glicosidase acida <10% do limite inferior dos valores de referéncia em fibroblastos ou leucécitos, com
atividade da enzima de referéncia, avaliada na mesma amostra e pelo mesmo método, apresentando valores normais;

() Presenga de variantes patogénicas em homozigose ou heterozigose composta no gene GAA.

OBS:Serao incluidos neste Protocolo todos os pacientes com DP precoce (grupos A e B) ou tardia (grupos C e D) que
apresentarem pelo menos um dos sinais ou sintomas, e confirmagao do diagnostico de acordo com um dos critérios abaixo
relacionados:

Confirmo que o paciente em questido nao se enquadra nas situagées abaixo:

1. Pacientes sem o diagndstico confirmatério de DP.

2. Apresentarem a forma DP tardia; Condigao médica irreversivel e que implique em sobrevida provavelmente inferior a 6 meses,
como resultado da DP ou de outra doencga associada, em acordo entre mais de um especialista e atestada por laudo médico;

3. Condigado médica irreversivel e que implique em sobrevida provavelmente inferior a 6 meses, como resultado da DP ou de outra
doenga associada, em acordo entre mais de um especialista e atestada por laudo médico;

4. Idade acima de 18 anos e que, apos serem informados sobre os potenciais riscos e beneficios associados ao tratamento com alfa-
alglicosidase, recusarem-se a serem tratados;

5. Histdrico de falha de adesao, desde que previamente inseridos, sem sucesso, em agdo educativa especifica para melhora de
adeséo, ou seja, pacientes que, mesmo apos essa intervengéo, ndo comparecerem a pelo menos 50% do nimero de consultas ou de
avaliagOes previstas em um ano.

OBS: Critérios de Exclusao para TRE Serao excluidos do tratamento especifico com alfa-alglicosidase os pacientes que se
apresentarem nas seguintes situacoes:

Assinatura do médico Assistente e carimbo



