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Glossario e acronimos

Relatorio 2012

ACSS - Administracdo Central do Sistema de Saude

AIM - Autorizagao de Introdugdo no Mercado

bid - 2X dia, do latim bis in die

CGMJM - Centro de Genética Médica Doutor Jacinto Magalhaes
IGMJM - Instituto de Genética Médica Jacinto Magalhaes
GTCDTDL - Grupo de Trabalho Coordenador do Diagnéstico e Tratamento das Doengas Lisossomais
COMP - Committee for Orphan Medicinal Products

D¢ - Doenca

DGS - Direcao-Geral da Saude

DHM - Doengas Hereditarias do Metabolismo

DLS - Doencas Lisossomais de Sobrecarga

DM - Doengas Metabdlicas

DR - Diario da Republica

EIM - Erros Inatos do Metabolismo

EMA - European Medicines Agency

ESGLD - European Study Group on Lysossomal Disorders
EU - Uni&o Europeia

FBR - Doenca de Fabry

GAU - Doenga de Gaucher

1&D - Investigacao e Desenvolvimento

IGIF - Instituto de Gestéo Informatica e Financeira da Saude
INSA - Instituto Nacional de Saude Doutor Ricardo Jorge
v - Via Intravenosa

MCTES - Ministério da Ciéncia, Tecnologia e Ensino Superior
MO — Medicamento Orfao

MPS - Mucopolissacaridose

MS - Ministério da Saude

NPC - Doenca de Nieman Pick tipo C

PO - Per 0s, via oral

POM - Doenca de Pompe

qd - 1X dia, do latim guaque die

qid - 4X dia, do latim quater in die

SGQS - Sistema de Gestéo de Qualidade e Seguranca

TES - Terapia Enzimatica de Substituicdo

tid - 3X dia, do latim ter in die

UE - Unidade de Enzimologia
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Nota Introdutdria

Em 2012, o GTCDTDL prosseguiu a sua missao
garantindo a gestéo e a coordenagao a nivel na-
cional do Diagndstico e Tratamento das Doencas
Lisossomais de Sobrecarga (DLS), no Centro de
Genética Médica Doutor Jacinto Magalhaes, uma
seccdo desconcentrada do Instituto Nacional de
Saude Doutor Ricardo Jorge no Porto.

E conhecido o enorme impacto que as doencas
raras, na generalidade, ttm na nossa sociedade,
pelo que se torna necessario melhorar 0 apoio aos
doentes e suas familias. Ultimamente foi definido
que a melhor estratégia para atingir melhores resulta-
dos para este tipo de patologias, passaria pela cria-
céo de equipas multidisciplinares de especialistas
, com capacidade para diagnosticar e tratar adequa-
damente todos o0s doentes, tentando-se desta forma
ultrapassar as dificuldades em termos de equidade
no acesso a estas terapéuticas associando também
uma melhor gestao dos recursos disponiveis.

O GTCDTDL deu resposta ao diagnostico das DLS e
a todas as solicitagcdes de pareceres para o seu tra-
tamento. Estes tratamentos j& demonstraram o seu
valor terapéutico acrescido e seu custo-beneficio,
no entanto, nunca deixou de prevalecer o interes-
se dos doentes e a transparéncia nos processos de
decisdo. Apesar de este tipo de farmacos servir um
nUmero reduzido de doentes, estes manifestam do-
encas graves ou muito graves, algumas vezes com
risco de vida, pelo que com a terapéutica, se “prevé
um beneficio clinico” com garantias de repercussao
positiva na qualidade de vida destes doentes.

Diagndstico e Tratamento ¢
@ Doengas Lisossomais

A nova legislacdo entretanto publicada (Despacho
n°2545/2013,
n°71/2013 do Secretéario de Estado da Saude) vem
reorganizar a Comiss@o Coordenadora do Trata-

15 de fevereiro e  Despacho

mento das Doencas Lisosomais de Sobrecarga
(CCTDLS), exclusivamente constituida por profis-
sionais de saude, e a funcionar no INSA e que se
articula a nivel nacional com as instituicoes mais
especializadas no diagnostico e tratamento das
doengas lisossomais de sobrecarga.

Historico e enquadramento legal

Em 1993 a doenca de Gaucher foi o paradigma,
modelo e motor de arranque das terapias das
DLS em Portugal. Sob proposta do IGM, foi soli-
citado ao Ministério da Saude (MS) o inicio deste
tratamento e assim foi formada a primeira Comis-

sdo de diagnostico e tratamento.
A cronologia dos eventos foi a seguinte:

m Em 1993 foi criada a Comissdo Coordenadora
do Tratamento da Doenca de Gaucher, pelo
Despacho do Gabinete do Secretario de Estado
da Saude, DR II, n° 86 de 1993-04-13, que se
manteve em fungdes até 2003.

m Em 1995 foi feito o levantamento de doentes
portadores de doenga de Gaucher, segundo a
recomendacao do cumprimento do Despacho
e da Circular Normativa n®: 11/DSSP de 1995-
07-05 da DGS, com a comunicacao dos doen-
tes @ Comissao.

e _Relatério 2012
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m Em 2003 a anterior comiss@o foi substituida
pela Comissao Coordenadora do Tratamento
das Doencas Lisossomais de Sobrecarga, pelo
Despacho do Gabinete do Ministro da Saude n®;
4903/2003 de 13 de Margo de 2003,DR II, 61
e Retificacdo n% 1004/2003, DR II, 115, 2003,
com cessacao do mandato em 13 de Marco de
2005.

m Em 2005, o Despacho Conjunto do Ministro
da Saude e do Ministro da Ciéncia, Tecnologia
e Ensino Superior, N° 656/2005, DR Il Série,
n°169 de 2 de setembro e a Circular Normati-
va n°% 04/DSPS de 02 de Agosto da DGS veio
atribuir ao Instituto de Genética Médica Jacin-
to Magalhaes a coordenacao do diagndstico
e tratamento das doencas lisossomais de so-
brecarga, e posteriormente a 2007, com a inte-
gragao deste instituto, ao Instituto Nacional de
Saude Doutor Ricardo Jorge.



Organizacao do
grupo de trabalho




Constituicdo do CNCDTDL

Perante a atribuicdo de fungdes institucionais a
direcdo do INSA manteve o Grupo de Trabalho
Coordenador do Diagnéstico e Tratamento das
Doencas Lisossomais (GTCDTDL) com um nucleo
de gestéo institucional interno, tendo a Dra. Ana
Maria Fortuna como presidente e coordenadora
clinica e a Doutora Lucia Lacerda como a coorde-
nadora laboratorial.
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Para o funcionamento operacional do GTCDTDL,
a este nucleo interno de coordenadores juntou-
se um grupo de trabalho alargado e permanente
de peritos, constituido por médicos especialistas
no diagnostico de doengas metabdlicas, dos prin-
Cipais servicos hospitalares nacionais, e alguns
consultores cientificos permanentes para asses-
soria cientifica.

No guadro seguinte apresentam-se todos os ele-
mentos do GTCDTDL.

Constituicao do GTCDTDL em 2012

Nicleo Coordenador Interno do CGMJM

Dra. Ana Maria Fortuna

Internista, Geneticista

Unid. de Genética Médica, CGMJM

Doutora Lucia Lacerda Bioguimica Unid.de Bioguimica Genética, CGMJM
Grupo de Trabalho Permanente
Dra. Ana Gaspar Pediatra Unidade d¢ Metabolicas, H Sta Maria, Lisboa

Dra. Paula Garcia Pediatra
Dra. Silvia Sequeira Pediatra
Dr. Jodo Matos Costa Internista

Dra. Teresinha Evangelista * Neurologista

Servigo de Neurologia, H Sta Maria, Lisboa

Consultores Cientificos

Doutor Jo&o Paulo Oliveira Nefrologista,Geneticista Servigo Genética Humana, H S Jo&o, Porto

Dra. Clara Barbot Neuropediatria

Secretariado e Apoio informético (ndo permanente)

Ana Maria Dias Secretaria da UME

Paula Machado Servico Informatica

* Saiu por razées profissionais em setembro de 2012
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Obijetivos principais do CNCDTDL Principais atividades realizadas

- Melhoria em todas as vertentes dos “standards” de - Andlise e emissdo de pareceres sobre 0s pedidos de
diagndstico, seguimento e tratamento dos doentes tratamento;
com DLS seguindo as normas internacionais; - Documentacéo relativa aos doentes e constituicao

- Melhoria da continuidade e monitorizacao da presta- de uma base de dados;
¢ao de cuidados de saude aos doentes com DLS; - Avaliagdo atualizada e envio regular dos encargos

— Assegurar o inicio atempado e a continuidade do tra- mensais por doenca e entidade prestadora dos cui-
tamento dos doentes com DLS e sua seguranca; dados de saude, bem como a data de inicio das te-

— Coordenagao da responsabilidade de tratamento dos rapéuticas a Administragdo Central do Sistema de
doentes com DLS; Saulde (ACSS);

- Reforgcar a comunicagao entre o grupo de trabalho - Consolidagao da constituicdo do grupo de trabalho;
e 0s médicos assistentes dos doentes, bem como - Formulagdo de convite a consultores cientificos,
do retorno de informacao clinica e evolugdo dos do- quando pertinente;
entes; - Retificacado do circuito dos pedidos e pareceres

— Estabelecer critérios de consenso para indicagao, (Fluxogramay;
personalizacéo, manutencéo e interrupgdo datera- - Compilacéo de documentacéo cientifica e informa-
péutica das DLS; ¢éo de entidades europeias;

— Constituir uma base de dados dos doentes portugue- - Execucéo do relatério anual de atividades;
ses com DLS e seu tratamento, para gestao e poste- - Organizacao logistica interna e externa e de docu-
rior elaborac@o de um registo organizado; mentos de suporte, existindo formularios de registo

— Calcular os custos financeiros especificos por doente dos dados individuais para solicitacéo de inicio e
da terapéutica farmacolégica das DLS; seguimento da terapéutica;

— Contribuir com dados para a analise custo/beneficio - Estabelecimento de contactos com instituicdes ou
destas terapéuticas; organismos relevantes (INFARMED, ACSS, DGS,..).

- Acompanhar e colaborar nas acgbes das Socieda- - Estabelecimento de contactos com as associacdes
des Cientificas relacionadas com as DLS e as DM de doentes (APL, Rarissimas, Eurordis, ....)
em geral; - Estabelecimento de contactos com a indUstria farma-

- Apoiar o desenvolvimento cientifico e a investigagao céutica (Genzyme, Actelion, Biomarin, Shire)
nesta areg; - Filiag&o no grupo europeu de estudo das doengas li-

— Contribuir para aumentar a capacitacdo/habilitagcao sossomais (ESGLD, European Study Group on Lyso-
e o conhecimento dos profissionais de Saude e do somal Diseases)

publico sobre as DLS;

- Estabelecer uma colaboragdo equidistante com
todos 0s intervenientes directos neste processo:
associacoes de doentes, profissionais de saude, in-
dustria farmacéutica, sociedades cientificas, inves-
tigadores e autoridades de saude.
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Fluxograma funcional para “Pedido de parecer ao GTCDTDL para tratamento de DLS”

Documentacéo Informacé&o adicional

Fluxograma Responsaveis

1
) Pedido de parecer
ao GTCDTDL
2 N
) Parecer
favoravel?
T
8) " Encerramento \
[ doprocessoou |
| reavaliagdo
. posterior //
4) e
Envio de parecer ao médico e a
diregao clinica do hospital
5)
Colheitas
pré-terapéutica?
{ Efetuar colheitas TO }
7) A\ 4
Comunicagéo ao GTCDTDL da
data de inicio efetivo
8)

GTCDTDL comunica ao

ACSS a data para inicio
de atribuigao de verba
ao hospital

\
/

1) Médico assistente

2) GTCDTDL

3) GTCDTDL

4) GTCDTDL

5) Médico assistente

6) Médico assistente

7) Médico assistente

8) GTCDTDL

1) Impressos modelo tipo:

“Formulario de pedido de
tratamento de doenca li-
sossomal (dados-base ou
monitorizagao)”

“Formulério dados-base
ou de monitorizagao”

“Formulario de autoriza-
¢do de continuagdo de
tratamento em doente
transferido de outra insti-
tuicdo”

2) Ata da reuniao do

GTCDTDL

3) Parecer negativo escrito,
ao médico requerente

4) Parecer positivo escrito ao
médico requerente, a di-
recdo clinica do hospital e
ao C.A.

5) Resultados analiticos de
parametros a monitorizar

6) Resultados analiticos de
parametros a monitorizar

7) Oficio ao GTCDTDL

8) Oficio ao ACSS

1) Relatério clinico, cépia de
relatério de diagnostico
bioguimico (e molecular,
se aplicavel), dose pro-
posta, peso do doente,
apreciagao da diregao de
servico e apreciagdo da
diregao clinica da entida-
de hospitalar

2) E feita apreciagio do caso
em reuniao do GTCDTDL

3)Podera ser requerida uma
consulta a consultor cien-
tifico e/ ou a perito inter-
nacional, para consubs-
tanciagdo do parecer

4) A farmécia hospitalar pode
iniciar o processo de aqui-
sicdo do farmaco

Sé&o fornecidas instrugoes
de colheita, de comple-
mento do diagndstico, ava-
liagdo pré-terapéutica e de
follow-up analitico

5) Tratando-se de caso com
diagnéstico completo e re-
cente ndo sao efetuadas
colheitas pré-tratamento

6) De acordo com as instru-
¢oes fornecidas é comple-
tado o estudo ou efetuada
a avaliagdo analitica pré-
-terapéutica

7) Informagao ao GTCDTDL
da data exata da primeira
administragao terapéutica

8) O oficio contem o célcu-
lo de custo do tratamento
do doente a cabimentar ao
hospital em duodécimos
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Sdo bem patentes as vantagens de desenvolver
esforcos no sentido de, no campo das doencas
raras, se concentrarem 0s recursos de diagnésti-
CO e monitorizagao laboratorial, 0 que se traduz
numa alta taxa de efetividade e progresséo de co-
nhecimento.

Como efeito de mais-valia tem-se também um re-
gisto atualizado permanentemente de todos 0s do-
entes diagnosticados no pais afetados com estas
patologias, bem como a certeza da uniformizagéo
de critérios técnico-cientificos de diagndstico.

Em 2008 o IGM foi integrado no INSA e a UE foi
alargada a Unidade de Bioquimica Genética (UBQ)
e a Unidade de Consulta deu lugar a Unidade de
Genética Médica, do Departamento de Genética
do INSA.

A UBQ continuou o trabalho desenvolvido desde
1982, no que respeita a atividade integrada de As-
sisténcia, Investigacao e Formacao, no dmbito das
Doencas Lisossomais. Esta atividade integrada
tem permitido assegurar um alto nivel de qualida-
de dos servigos de salude prestados, rentabilizar
0S recursos humanos e materiais, promover a for-
macéao graduada e pds-graduada e contribuir para
0 avanco do conhecimento cientifico no dominio
da biologia do lisossoma.

A UBQ é membro do grupo europeu de estudo
das doencas lisossomais (European Study Group
on Lysosomal Diseases - ESGLD), tendo estabe-
lecido colaboragdo com centros de referéncia
internacionais.

_Relatorio 2012

A UBQ participa em programas europeus de
controlo de qualidade qualitativo e quantitativo -
ERNDIM (European Research Network of Disor-
ders of Inherited Metabolism), nomeadamente
no “Special Assays in Urine”, “Special Assays in
Serum” e o “Diagnostic Proficiency Testing”.

Na figura seguinte, apresenta-se o total de DLS
atualmente passiveis de tratamento, diagnostica-
das desde 1982 até 03.2013 na UBQ do CGMJM.

Total de casos de DLS trataveis
diagnosticados até margo de 2013

NPC ——
: ,— Gaucher
MPS VI — 8
21
129
MPS Il — 31
[
MPS | \27
45
64
Pompe :
T — Fabry

Lab BQ Gen-CGM-INSA
n=355

A
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DLS com terapéutica disponivel em 2012

Todos os farmacos a seguir citados foram aprova-
dos em Portugal pelo INFARMED como farmacos
de uso hospitalar exclusivo.

DLS - Terapia farmacolégica disponivel

Patologia Empresa Substituicdo Privagédo de Dose Via e Frequéncia
farmacéutica enzimatica substrato Recomendada Administragao

Imiglucerase,

* R *%
,,,,, oM Gereymee SOk WsdT
D¢ de Gaucher O Actel Miglustat, 100m PO, tid
’ Maad @000 Zavesa® R e
Velagl ,
Shire sl 30-60U/Kg* IV, 15-15 d
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, L NSNS OO
Agalsi Ifa,
Shire galsidase alfa 0,2mg/ kg IV, 15 - 15 d
Replagal ®
DedeFabry e B S
Genzvme galsidase beta, i
y ERM R 1mg/ kg IV,15-15d
- MPStpol Laronidase, o
) ; -
(dg de Hurler/Sheie) } enzyme Aldurazyme® 100U/kg V.8-8d
MPS tipo Il ‘ ) Idursulfase,
: Sh 0,5 mg/ ki IV,8-8d
| @edeHunen O Eeesee TS BETRO
MPS tipo VI 3 ) ) Galsulfase,
: B 1 mg/ k IV,8-8d
(d¢ de Maroteaux-Lamy) : formarin Naglazyme ® morkg
D¢ de Niemann-Pick tipo G Actelion Mg, 200 mg PO, tid
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, Zavesca®
Glicogenose tipo |l ! Alglucosidase-alfa, | 20m !
; ‘ 9/Kg = IV15-15d
(dg de Pompe) - Genzyme Myozyme ® :
*Dependente da indicagéo clinica ** Frequéncia ajustavel com a indicagao clinica
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Reuniodes oficiais do GTCDTDL

Durante este ano efetuaram-se 5 reunides do
grupo de trabalho técnico permanente, nas datas
abaixo descriminadas, cujas atas foram devida-
mente elaboradas, assinadas e arquivadas. As
agendas das reunides encontram-se igualmente
arquivadas. O local das reunides de trabalho foi
sempre 0 CGMJM e a duragdo média das reuni-
des de aproximadamente 5-6 horas.

GTCDTDL - Reunides oficiais — 2012

N° 1/12 17/02/2012 12
N2 mospotl2 W
ONes2 0072012 s
CNeatz 61202 0

N° 5/12 08/03/2013 | 3
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Pareceres emitidos

Durante 0 ano de 2012 foram discutidos 43 casos
clinicos e solicitados 2 pareceres ao exterior, atra-

vés dos consultores cientificos.

No quadro seguinte é apresentado em resumo 0s
pareceres emitidos durante 2012;

O tempo de resposta oficial a cada pedido foi
em média inferior a 5 semanas, dependendo do
teor do pedido, datas das reunides, decisbes e
envio correto e completo dos elementos clinicos
e laboratoriais necessarios a decisdo (vale a
pena referir que alguns casos discutidos ficaram
pendentes devido ao envio de dados incompletos,
necessidade de melhor avaliagdo, pareceres de
consultores, etc).

GTCDTDL - Pareceres emitidos — 2012

T T T A R S

Inicio de Tratamento 6 11
2 | Ajuste de Dose 5 ‘ 2 o 4 1 15
5 O
Interrupgao de Tratamento - - - -
N e S s S R
- | Alteracdo de Farmaco 2 3 - - 5
> 2
% Transferéncia de Hospital 1 - - 1
L
£ Pendentes /em monitorizagao 2 6 - 4 - 12
B L TR i N NN NN SUNUNNRNNY WNUONOON OO
TOTAL 16 10 3 2 10 1 44
Interrupgéo/ falecimento - - 1 - - 2
Total de Pareceres 16 10 4 2 10 1 46

14
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Cohorte de doentes em tratamento O numero de doentes em tratamento sofreu algu-
mas alteracdes ao longo do ano, devido a varias

Nos quadros seguintes, apresentam-se o0 conjunto  razdes: obitos, interrupgdes de tratamento, varios

de tabelas de sintese, organizadas por patologia,  pareceres para 0 mesmo doente, atraso no tempo

que detalham o nimero de doentes em tratamento  real de inicio de tratamento, etc.

por hospital.

Cohorte de doentes em Seguimento — 2012

Patologia ano 2012

Doenca de Gaucher 93
""" DoenadeFabry 28
""" Mucopolissacaridose tipo | doenga de Hurler/Sheie) 11
""" Mucopolissacaridose tipo Il doenga de Hunter) 8
""" Mucopolissacaridose tipo VI (doenca de MaroteauxcLamy) 18
""" Niemann-PicktpoC 4
""" Glicogenose tipo Il (doenga de Pompe) 28

TOTAL 185

Cohorte de doentes em tratamento e respetivas terapias — 2012

Patologia N° de Doentes Tipo de Tratamento N° de Doentes
: : 74

Imiglucerase, Cerezyme®
; - Miglustat, Zavesca® : 6
D¢ de Gaucher } 87 S P
: - Velaglucerase, Vpriv® 3 2
Ensaio Clinico: Genz -112638 5
Agalsidase alfa, Replagal® 26
D¢ de Fabry 28
Agalsidase beta, Fabrazyme® 2
MPS tipo | (D¢ de Hurler/Sheie) 1 Laronidase, Aldurazyme® 1
Mucopolissacaridose tipo Il (D¢ de Hunter) 8 - Idursulfase, Elaprase® } 8
MPS tipo VI (D¢ de Maroteaux-Lamy) 13 Galsulfase, Naglazyme® 13
D¢ de Niemann-Pick tipo C 4 Miglustat, Zavesca® 4
Glicogenose tipo Il (D¢ de Pompe) 28 Alglucosidase-alfa, Myozyme® 28
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Cohorte de doentes em tratamento por instituigdo — 2012

Doencga de Gaucher

Doenca de Fabry
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C. H. Coimbra / CHUC

H. Divino Espirito Sto Ponta Delgada

Total

4 H. S. Jo&o Porto i
o2 H.GeralStoAntonio 1
6 CHAwLAe 0
"""" 1 HSTeotnoVisew 2
""""" +  oHo/oHLC 1
""""" 1 HSaMaalisboa 4
""""" 1 HCuryCaba 2
A H.Capuchos 1
o2 H GacaOrta 1
. Total 33

1
,,,,,,,,, o
oz Mucopolissacaridose | (D¢ de Hurler- Scheie)
.
"""" 7 C. Hospitalar Funchal ‘ 1
""""" i HSwEspritoAngradoHeroismo 1
""""" 1 HSaaMaialisboa 1
N H.Pedidtrico Coimbra/ CHUC 2
""""" + HMaiaPaPoto 2
s H.S@ododoPorto o
""""" 1 CHAwLAe 1
o H.Estfaia 2
777777777 1 Total 11

4

94

Mucopolissacaridose Il (D¢ de Hunter)

H. Distrital Faro 2
e
H.S.JodoPoro 1
H.StaMaria, Lisboa 2
| H.S.SebastizoStaM.Fera - o

Total 8
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Mucopolissacaridose VI (D¢ de Maroteaux — Lamy)

H. S. Jodo Porto 5
| H.Sta Marialisboa 1
" H.Portalege 1
' H.MariaPa/CHP 1
| C.H.ViaNovadeGaia 1
H.Horta-Agores 1
" H.Pedétrico Combra s

Total 13

Glicogenose tipo Il (D¢ de Pompe)

C. H. Vila Nova de Gaia 1
HsaodosoPoto 3
" H.Pedigtrico Coimbra/ CHUC &3
" H.Universidade Coimbra 2
CHoAvero 1

o
T
)
o
<
QO
o
job]
os]
@
o

H. Maria Pia / CHP 1
H.santaMaria 5
' H.EgasMonz o
H.Capuchos o
" H. DonaEstefania 1
| H.FenandodaFonseca 1
C.H.Funcha o
' H.PontaDelgada .

Total 29

Doenca de Nieman-Pick tipo C

H. . Jodo Porto 2
H. Geral Sto. Antdnio 1
H. Garcia da Orta 1
Total 4




Analise de custos

Regularmente, esta Comissdo enviou a Adminis-
tragdo Central do Sistema de Saude (ACSS) uma
avaliagao atualizada sobre os doentes com estas
patologias, com o envio dos encargos mensais por

Doengas Lisossomais

doenga e entidade prestadora dos cuidados de
salde, bem como a data de inicio e/ou suspensao
e/ou modificagao das terapéuticas, com os corres-
pondentes ajustes financeiros para as Institui¢des.

Na tabela seguinte estdo referidos os custos por
farmaco (precos fornecidos pelas empresas farma-
céuticas).

@ _Diagndstico e Tratamento de _Relatério 2012

DLS - Custos por Farmaco - 2012

Terapia de

: Empresa Substituicdo Privagao de Forma de
Patologia o o 2
farmacéutica enzimatica substrato Apresentacao G S 11

Genzyme Imiglucerase, Cerezyme® Frasco 400U 1.692,00 €
: S v ®  Embalagem 84
D¢ de Gaucher Actelion . Miglustat, Zavesca cap. 100mg 6.282,16 €
Shire Velaglucerase, Vipriv® Frasco 400U 1688,15 €
Shire Agalsidase alfa, Replagal® Ampola 3.5 ml 1.697,33 €
D¢ de Fabry R - -~ - == ===============c=css=s=oscoemassosassaosssoscoc=oac oo
Genzyme Agalsidase beta, Fabrazyme® } Frasco 35 mg 3.495,86 €
MPS tipo | g ®
600,00 €
(Hurler/Sheie) Genzyme Laronidase, Aldurazyme Frasco 500U
M(IFjI?Jr:itz(r)) ! Shire dursulfase, Elaprase® Ampola 6 mg 2.925,00€
MPS tipo VI
(Maroteaux-Lamy) Biomarin Galsulfase, Naglazyme® Ampola 5 mg 1.490,00 €
D¢ de Niemann-Pick . ) Embalagem 84
tipo G Actelion Miglustat, Zavesca cap. 100mg 6.282,16 €
Glicogenose tipo | Genzyme Alglucosidase-alfa, Myozyme® Frasco 50mg 525,00 €

(Pompe)
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Acoes de formacao

Os membros do GTCDTDL participaram em ac¢des
de formacgao, simpdsios e congressos, ora organi-
zados pelas empresas da industria farmacéutica
ora pela Sociedade Portuguesa de Doengas Meta-
bdlicas, cujos convites foram dirigidos a considera-

¢ado da diregao do INSA.
De acordo com a tematica e a conveniéncia de ser-

vico, foram enviados representantes do GTCDTDL

aos diversos eventos.
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_Rela

Apesar das grandes reformas na éarea da saude em Portugal, o GTCDTDL continuou a cumprir a coorde-

nacéo do diagndstico e tratamento das doengas lisossomais, no Centro de Genética Médica Jacinto de

Magalh&es / Instituto Nacional de Saude Doutor Ricardo Jorge, IP.

Atendendo aos objetivos principais do grupo de
trabalho conseguimos, apesar dos parcos recur-
sos obtidos durante 0 ano de 2012, obter melhores
prestacdes ao nivel do diagnostico, seguimento e

tratamento destes doentes. Em resumo:

a) Houve objetivos que foram atingidos e outros que
nao foram atingidos (totalmente ou em parte);

b) Apesar da solicitacdo constante para se con-
Seguirem 0s meios apropriados, para a gestao
e elaboragao de um registo organizado, néo foi
possivel informatizar os dados contidos nos for-
mulérios clinicos pelo que atualmente existe um

arquivo de dados em papel;

¢) Um aspeto que achamos ser fundamental é a
monitorizagdo do tratamento destas doengas,
nomeadamente da doenga de Gaucher; tanto
quanto possivel tentamos adaptar a dose ao
peso do doente e a sua situagao clinica de forma
a obter maior beneficio terapéutico, envolvendo
sempre 0 médico assistente nesta estratégia;

d) Consideramos que devem ser feitos esforgos no
sentido de se conseguir o retorno da informagao
acerca da evolucéo clinica dos doentes, com o
preenchimento correto e anual dos formularios

de seguimento;

e) Procuramos dar resposta atempada aos pedi-
dos de tratamento estabelecendo critérios de
consenso para indicacéo, personalizagdo, ma-
nutencgao e interrupcéo da terapéutica das DLS;

f) Relativamente a comunicagao com todos os in-
tervenientes diretos neste processo, e dentro
das nossas atribuicdes, contribuimos para dar
resposta quer aos doentes quer as variadas so-
licitagOes de entidades hospitalares, autorida-
des de saude, sociedades cientificas, industria
farmacéutica e associagdes de doentes.

O trabalho deste ano permitiu-nos constatar
que, apesar do numero de doentes em trata-
mento continuar a aumentar, a politica seguida
pelo GTCDTDL de procurar individualizar melhor
a dose terapéutica em cada doente reduzin-
do-a sempre que possivel, aliada a redugao dos
precos pela industria farmacéutica, tem permiti-
do alguma contenc¢éo dos custos.

Decorrente da avaliagdo farmaco-econdmica,
que tem permitido avaliar a dimenséo da despe-
sa com os medicamentos, e também da andlise
custo/beneficio efetuada sublinha-se que uma
maior despesa com medicamentos ndo é neces-

sariamente um fator negativo.

Dentro do que foi atribuivel & Comissao, estamos
certos de que este tipo de trabalho continuou a de-
safiar-nos para uma melhoria continua no sentido
de evoluir para um modelo de trabalho mais ade-
quado ao crescente nimero de doentes e de tera-
péuticas disponiveis e reafirmar o envolvimento dos

orio 2012
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principais atores nesta area. E também pertinente
equacionar a necessidade de criagdo de centros
de tratamento e de referéncia nacional e colaborar
na formalizag&o de um registo nacional de doentes;
tudo isto no sentido de contribuir para o beneficio
do atendimento assistencial garantindo a equidade
de acesso, e 0 desenvolvimento cientifico, obtendo
importantes ganhos em salde nesta area.

fire wan fortwre

Ana Maria Fortuna
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