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SGP 5 — Diretoria da Saude

NOTA TECNICA N2 0201/2025 - NAT-JUS/SP

1. Identificacdo do solicitante

1.1. solicitante: [T
1.2. Processo n2: 5007916-76.2021.4.03.6100

1.3. Data da Solicitagdo: 09/01/2025

1.4. Data da Resposta: 31/01/2025

2. Paciente

2.1. Data de Nascimento/ldade: 19/12/2018 - 06 anos
2.2 Sexo: masculino

2.3. Cidade/UF: S3o Paulo/SP

2.4. Histdrico da doenca: Doenca de Pompe — CID E74.0

3. Quesitos formulados pelo(a) Magistrado(a)

4. Descricdo da Tecnologia

4.1. Tipo da tecnologia: Medicamento

MYOZYME

4.2. Principio Ativo: ALFA-ALGLICOSIDASE

4.3. Registro na ANVISA: 1832603420014

4.4. O produto/procedimento/medicamento esta disponivel no SUS: sim

4.5. Descrever as opc¢Ges disponiveis no SUS/Saude Suplementar: Ndo ha outras opgdes de
tratamento medicamentoso especifico para a doenga. Apenas ha a disponibilidade de
tratamento de suporte com médicos especialistas e reabilitagao, tratando as complicagdes
clinicas associadas

4.6. Em caso de medicamento, descrever se existe Genérico ou Similar:ndao

4.7. Custo da tecnologia:

4.7.1. Denominacao genérica: ALFA-ALGLICOSIDASE

4.7.2. Laboratério: SANOFI MEDLEY FARMACEUTICA LTDA.

4.7.3. Marca comercial: MYOZYME

4.7.4. Apresentacao: 50 MG PO LIOF SOL INJ IV CT FA VD TRANS

4.7.5. Preco maximo de venda ao Governo: RS 1.650,46

4.8. Tratamento mensal:

4.8.1. Dose diaria recomendada: 400mg a cada 15 dias

4.8.2. Custo anual - preco maximo de venda ao Governo: RS 316.888,32
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4.9. Fonte do custo da tecnologia: Lista de precos de medicamentos da ANVISA/CMED.
Referéncia janeiro de 2025. Disponivel em: https://www.gov.br/anvisa/pt-

br/assuntos/medicamentos/cmed/precos/capa-listas-de-precos
4.10. Recomendagdes da CONITEC: Os membros da CONITEC presentes na 872 reunido do
plendrio, realizada nos dias 3 e 4 de junho de 2020, deliberaram, por unanimidade,

recomendar a aprovacao da publicacdo do Protocolo Clinico e Diretrizes Terapéuticas da
Doencga de Pompe, com indicacdo de uso de com diagndstico de DP do tipo precoce (inicio
dos sintomas até 12 meses de idade).

5. Discussao e Conclusao

5.1. Evidéncias sobre a eficacia e seguranca da tecnologia:

A doenca de Pompe (DP), também conhecida como glicogenose tipo Il ou deficiéncia de
maltase acida é uma doenca genética rara, de acometimento neuromuscular progressivo e
frequentemente fatal nas formas mais graves. A DP é causada pela atividade deficiente da
alfa glicosidase, enzima lisossdmica que libera glicose a partir do glicogénio, conforme a
demanda de energia celular. A atividade deficiente desta enzima leva ao acumulo de
glicogénio dentro dos lisossomos e do citoplasma das células da musculatura lisa,
esquelética e cardiaca. Este acumulo acaba danificando o funcionamento celular e
destruindo as células, por hipertrofia e ruptura dos lisossomos.

A DP pode ser classificada em grupos A, B, C e D de acordo com a idade do inicio dos
sintomas, envolvimento cardiaco e velocidade de progressdo da doenga'. O grupo A é de
pacientes com sintomas antes dos 12 meses de vida associada a cardiomiopatia
hipertroéfica. O grupo B também inicia sintomas antes dos 12 meses de vida, mas sem
associacao de cardiomiopatia hipertrofica. Os grupos A e B sdo chamados de forma
precoce, e tem maior gravidade e maior mortalidade. O grupo C tem inicio dos sintomas
apos 12 meses de idade, mas ainda na infancia. O grupo D s3o as formas mais tardias de
manifestacdo no adulto. As formas mais tardias (C e D) tém evolu¢do mais lenta’. Assim, a
DP precoce, originalmente descrita por Pompe em 1932, envolve pacientes com deficiéncia
completa de alfa glicosidase acida, com inicio dos sintomas em média entre 1,6 e 2 meses
de vida, podendo se manifestar ainda intra-utero. Caracteriza-se pela presenca de sintomas
graves da doenga, como fragueza muscular generalizada, cardiomegalia e hipertrofia
cardiaca.

Na DP tardia, o inicio dos sintomas ocorre apds 12 meses de idade, podendo ocorrer na
infancia, durante a adolescéncia ou ainda na idade adulta. Esta forma apresenta evolucdo
mais lenta e tem como caracteristicas clinicas principais a miopatia, a insuficiéncia
respiratoria cronica e a auséncia de cardiomiopatia hipertréfica. Os pacientes apresentam
fraqueza muscular proximal dos membros inferiores, associada a escoliose, cifose, lordose
e, consequentemente, a grandes dificuldades motoras para as atividades diarias e para os
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exercicios. A fraqgueza muscular coloca estes pacientes muito precocemente dependentes
de cadeiras de rodas. A insuficiéncia respiratoria cronica, também presente, causa fadiga,
retencdao de CO2, disturbios e apneia do sono e é a grande causa de morbidade e
mortalidade desta forma da doenca. O diagndstico da DP é realizado por meio da medida
da atividade da alfa glicosidase acida ou por meio da analise genética, em individuos com
manifestacdes clinicas compativeis (ou em risco aumentado de apresenta-las).

O tratamento e deve incluir o tratamento da cardiomiopatia, sessOes de fisioterapia pela
fraqueza muscular, cirurgias das contraturas articulares, suporte de nutricdo e
alimentagao, além dos cuidados respiratdrios, com degluticdo e traqueostomia, se
necessario. A prevencdo das manifestacoes clinicas e o tratamento das manifestacdes ja
estabelecidas na DP sdo realizados com a terapia de reposicdo enzimatica (TER),
administrando-se ao paciente alfa-alglicosidase, com resultados positivos em ensaios
clinicos realizados nas diferentes formas da doenca.

Alfa- alglicosidase possui registro na ANVISA para o uso prolongado, como TRE, para o
tratamento de pacientes com diagndstico confirmado da DP (deficiéncia da alfa glicosidase
acida).

Para pacientes com doenca de Pompe precoce existem evidéncias de reducdao de
mortalidade e tempo para inicio de ventilagdo mecanica, e beneficio na cardiomiopatia,
com uso de reposi¢ao enzimatica.

A CONITEC avaliou uso da TRE com alfa-alglicosidase no tratamento da doenca de Pompe,
e foi publicado Protocolo Clinico e diretrizes Terapéuticas sobre doengca Pompe de junho
de 2020 ambos indicaram o uso de TRE apenas para forma precoce da doenca.

5.2. Beneficio/efeito/resultado esperado da tecnologia: discutido acima

5.3. Parecer
( X ) Favoravel a dispensacao pelas vias habituais
() Desfavoravel

5.4. Conclusao Justificada:

O uso da medicacdo estd indicado pelo PCDT de doenca de Pompe para casos de
apresentacdao da forma precoce da doenga, com manifestacdes antes dos primeiros 12
meses de vida, sendo excluidos os casos de apresentagao tardia. O paciente se encontra
nesse perfil, e ndo foram enviadas negativas ao fornecimento da medicacao pelas vias
habituais. Sugiro que seja feita solicitacao pelas vias habituais.

Justifica-se a alegacao de urgéncia, conforme defini¢ao de urgéncia e emergéncia do CFM?
() SIM, com potencial risco de vida
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5.6. Outras Informacdes — conceitos:
ANS - Agéncia Nacional de Saude Suplementar
A ANS é a agéncia reguladora do setor de planos de saude do Brasil. Tem por finalidade

institucional promover a defesa do interesse publico na assisténcia suplementar a saude,
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