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Glossario e acronimos

ACSS — Administragdo Central do Sistema de Saude

AIM — Autorizagdo de Introduc@o no Mercado

bid - 2X dia, do latim bis in die

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

D¢ - Doenca

DGS — Dire¢@o-Geral da Saude

DHM - Doencgas Hereditarias do Metabolismo

DLS — Doencgas Lisossomais de Sobrecarga

DM - Doengas Metabdlicas

DR — Diario da Republica

EIM — Erros Inatos do Metabolismo

EMA — European Medicines Agency

ESGLD - European Studying Group on Lysossomal Disorders
EU — Unido Europeia

FBR — Doenca de Fabry

GAU - Doenca de Gaucher

1&D - Investigacdo e Desenvolvimento

IGIF - Instituto de Gestao 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 o0s, via oral

POM - Doenga de Pompe

qd —1X dia, do latim quaque die

qid —4X dia, do latim quater in die

SGQS — Sistema de Gestao de Qualidade e Seguranca

TES — Terapia Enzimética de Substituicdo

tid - 3X dia, do latim ter in die

UE - Unidade de Enzimologia
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Em 2011, ndo obstante o GTCDTDL continuar a
aguardar a atualizagdo do despacho 656/2005,
prosseguiu a sua missdo garantindo a gestao e a
coordenacao a nivel nacional do Diagndstico e Tra-
tamento das Doencas Lisossomais de Sobrecarga
(DLS), no Centro de Genética Médica Doutor Ja-
cinto Magalhaes, uma secc¢ao desconcentrada do
Instituto Nacional de Saude Doutor Ricardo Jorge
no Porto.

E do conhecimento geral que o Plano Nacional de
Saude 2004-2010 reconheceu o impacto que as
doengas raras, na generalidade, tém na nossa so-
ciedade. Nesse sentido, a Direcdo-Geral de Saude
promoveu o Programa Nacional para as Doencas
Raras (PNDR), aprovado pelo Ministério da Saude
em 2008, cujo principal objetivo seria melhorar o
apoio aos doentes e suas familias. E foi ultimamen-
te definido que a melhor estratégia para se alcancar
os melhores resultados para este tipo de patologias,
passava pela criagao de equipas multidisciplinares
organizadas, com capacidade para diagnosticar e
tratar adequadamente todos os doentes, tentando
ultrapassar as dificuldades em termos de equidade
no acesso a estas terapéuticas, associado a uma
melhor gestdo dos recursos.

O GTCDTDL tem dado resposta ao diagndstico e
a todas as solicitagdes de pareceres para estes
tratamentos especificos (doencgas do lisossoma),
cujos tratamentos ja demonstraram o seu valor
terapéutico acrescido e ser custo-efetivos, nunca
deixando de prevalecer o interesse dos doentes e

@ _Relatério 2011_Diagnéstico e Tratamento
Doencas Lisossomais

a transparéncia nos processos de decisao. Apesar
de este tipo de farmacos servirem um ndmero re-
duzido de doentes, estes manifestam doencas
graves ou muito graves e algumas vezes com risco
de vida, nos quais se “prevé um beneficio clinico”
com garantias de repercussao positiva na qualida-
de de vida destes doentes.

A historia da implementacéo e desenvolvimento
do diagndstico das Doencas Lisossomais de So-
brecarga em Portugal estd associada desde o
seu inicio ao Instituto de Genética Médica Doutor
Jacinto de Magalhaes do Porto, fundado em 1980
e tendo como missao a prevencgao, diagndstico e

tratamento das doencas genéticas.

A Unidade de Enzimologia do IGM (UE) que iniciou
a sua estruturacdo em 1982, foi pioneira na aposta
de estar sempre ao lado da equipa que iniciou a te-
rapéutica das DLS em Portugal, mantendo o pais a
par da Europa e resto do mundo.

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 solicitado ao
Ministério da Saude (MS) o inicio deste tratamento
e assim foi formada a primeira Comissao de diag-
nostico e tratamento.
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A cronologia dos eventos foi a seguinte:

m 1993 - Comissao Coordenadora do Trata- Dependéncia do MS e MCTES.

mento da Doenca de Gaucher

Despacho do Gabinete do Secretario de Estado
da Saude, DR II, n® 86 de 1993-04-13
Dependéncia direta do Secretério de Estado da
Saude

1995 - Levantamento e tratamento de doen-
tes portadores de doenca de Gaucher
Circular Normativa n® 11/DSSP de 1995-07-05
da DGS

Recomendacao do cumprimento do Despacho
e comunicagdo dos doentes a Comissao

2003 - Comissao Coordenadora do Trata-
mento das Doencas Lisossomais de Sobre-
carga

Despacho do Gabinete do Ministro da Saude
n? 4903/2003 de13 de Margo de 2003,DR II,
61 e Retificacdo n® 1004/2003, DR I, 115,
2003-05-19

Dependéncia directa do Director Geral da
Saude

Cessacao do mandato em 13 de marco de 2005.

2005 - Extincao da anterior Comissédo e
Atribuicdo ao Instituto de Genética Médica
Jacinto Magalhaes da Coordenacao do diag-
néstico e tratamento das Doencas Lisosso-
mais de Sobrecarga.

Despacho Conjunto do Ministro da Saude e do
Ministro da Ciéncia, Tecnologia e Ensino Supe-
rior, N® 656/2005, DR Il Série, n°169 de 2 de Se-
tembro de 2005

Responsabilidade: Diretor do IGMJM até 2006;
a partir de 2007 o Diretor do Instituto Nacional

de Saude Doutor Ricardo Jorge

m 2006 - Doencas Lisossomais de Sobrecar-

ga: Coordenacao do Diagndstico e do Trata-
mento

Circular Normativa n® 04/DSPS de 2006-02-08
da DGS

Recomendacdes sobre 0 modelo de referencia-
mento dos casos suspeitos ou diagnosticados.



O laboratorio de

referencia nacional
para DLS




Sao bem patentes as vantagens de desenvolver es-
forcos no sentido de, no campo das doencas raras,
se concentrarem os recursos de diagndstico e mo-
nitorizacdo laboratorial, 0 que se traduz numa alta
taxa de efetividade e progressao de conhecimento.
Como efeito de mais-valia tem-se também um re-
gisto atualizado permanentemente de todos os
doentes diagnosticados no pais afetados destas
patologias, bem como a certeza de ter aplicado
em todos 0 mesmo critério técnico-cientifico de
diagndstico.

Durante o ano de 2007 o processo de Certificagao
do Sistema de Gestdo da Qualidade e Seguranca
(SGQS) foi totalmente implementado na UE, assim
como na Unidade de consulta e DPN do IGM.

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, Investigacdo e Formagéo, no &mbito das
Doencas Lisossomais. Esta atividade integrada
tem permitido assegurar um alto nivel de qualidade
dos servigos de saude prestados, rentabilizar os
recursos humanos e 0s recursos materiais, promo-
ver a formagao graduada e pos-graduada e contri-
buir para o avango do conhecimento cientifico no

dominio da Biologia do Lisossoma.
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A UBQ é membro do grupo europeu de estudo das
doencgas lisossomais (European Studying Group
on Lysossomal Disorders, ESGLD), tendo estabele-
cido colaboragdo com estes centros de referéncia
internacionais.

A UBQ participa em programas europeus de con-
trolo 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 tabela situada abaixo, apresenta-se o total de
DLS atualmente passiveis de tratamento, diagnos-
ticadas desde 1982 até 2011 na UBQ do CGMJM.

Total de casos de DLS trataveis diagnosticados
até 2011

Mucopolissacaridoses (MPS)

MPS |, H/S, doencga de Hurler/Scheie 30
MPS Il, doenga de Hunter 30
MPS VI, doenca de Maroteaux-Lamy 21

Glicogenoses

Glicogenose tipo I, doenga de Pompe 43

Esfingolipidoses

Doenga de Fabry 57

Doenga de Niemann-Pick tipo C 37




Organizacao do
grupo de trabalho




Perante a atribui¢ao de fungdes institucionais en-
tendeu a Dire¢cdo do CGMJM manter o Grupo de
Trabalho Coordenador do Diagndstico e Trata-
mento das Doencas Lisossomais (GTCDTDL)
com um nucleo de gestao institucional interno,
tendo a Dra. Ana Maria Fortuna como presidente
e coordenadora clinica e a Doutora Lucia Lacerda
como a coordenadora laboratorial.

Este nucleo interno de coordenadores integra um
grupo de trabalho alargado e permanente de peri-

Nucleo Coordenador Interno do CGMJM

Dra. Ana Maria Fortuna

Internista, Geneticista
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tos para o seu funcionamento operacional, cons-
tituido por médicos especialistas dos principais
servicos hospitalares de diagndstico de doencas
metabdlicas do pais, e alguns consultores cientifi-
cos permanentes para assessoria cientifica.

O GTCDTDL n&o tem secretariado nem apoio infor-
matico proprio e permanente, contando contudo
com o apoio de elementos administrativos da insti-
tuicéo, de forma nem sempre regular.

O grupo de coordenadores, 0s médicos do grupo
de trabalho alargado e permanente e os consulto-
res cientificos do GTCDTDL ¢ atualmente consti-
tuido pelos seguintes elementos:

Unidade de Genética Médica, CGMJM

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

Dra. Elisa Leao Teles Pediatra Unidade d¢ Metabdlicas, H Sao Jodo, Porto

Doutora Esmeralda Martins Pediatra Unidade d¢ Metabdlicas, H Maria Pia, CH.Porto
Doutora Leticia Ribeiro Hematologista Servigo Hematologia, H Covdes, CHUC, Coimbra
Dra. Paula Garcia Pediatra Unidade.d¢ Metabdlicas, H Ped, CHUC, Coimbra
Dra. Silvia Sequeira Pediara Unidade dg Metabolicas, H D Estefnia, Lisboa
Dr. Jodo Matos Costa Internista Servigo de Medicina, H Distrital Santarém

Dra. Teresinha Evangelista Neuologista Servigo de Neurologia, H Sta Maria, Lisboa
Consultores Cientificos

Dra. Clara Barbot Neuropediatria GETTING IT, Porto

Nefrologista, Geneticista

Doutor Jodo Paulo Oliveira

Secretariado e Apoio informatico

Ana Maria Dias Secretaria da UME

Paula Machado Servigo Informatica




— Melhoria em todas as vertentes dos “standards”
de diagndstico, seguimento e tratamento dos
doentes com DLS, seguindo as normas interna-
cionais

— Melhoria da continuidade e monitorizacdo da
prestacdo de cuidados de saude aos doentes
com DLS

— Assegurar o inicio atempado e continuidade de
tratamento dos doentes com DLS e sua segu-
ranga

- Coordenacéo da responsabilidade de tratamento
dos doentes com DLS

— Reforgco dos meios de comunicagao entre o grupo
de trabalho e médicos assistentes, bem como do
retorno de informagao clinica e evolugéo dos do-
entes

— Estabelecimento de critérios de consenso para
indicacdo, personaliza¢cdo, manutencgao e inter-
rupcao da terapéutica das DLS

— Constituir uma base de dados dos doentes e
dados do tratamento, para gestao e futuramente
elaboracao de um registo organizado

— Calcular os custos financeiros especificos por
doente da terapéutica farmacoldgica das DLS

— Contribuir com dados para a analise custo/be-
neficio destas terapéuticas

— Acompanhar e colaborar nas a¢oes das Socieda-
des Cientificas relacionadas com as DLS e as
DM em geral

— Apoiar o desenvolvimento cientifico e a investiga-
¢ao nesta area

— Contribuir para aumentar a capacitagao/ habilita-
¢ao e o conhecimento dos profissionais de Saude
e do publico sobre as DLS
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— Estabelecer uma colaboragdo equidistante com
todos os intervenientes diretos neste processo:
associac¢oes de doentes, profissionais de saude,
industria farmacéutica, sociedades cientificas,
investigadores e autoridades de saude.

— Analisar e emitir pareceres sobre os pedidos de
tratamento

— Documentagao relativa aos doentes e constitui-
¢do de uma base de dados

— Avaliagao atualizada e envio regular dos encar-
gos mensais por doenca e entidade prestadora
dos cuidados de saude, bem como a data de
inicio das terapéuticas a Administragéao Central
do Sistema de Saude (ACSS)

— Consolidagao da constituicao do grupo de trabalho

— Formulagéo de convite a consultores cientificos,
quando pertinente

— Estabelecimento de contactos com instituicdes
ou organismos relevantes (INFARMED, IGIF,
DGS, ...)

— Estabelecimento de contactos com as associa-
coes de doentes (APL, Rarissimas, Eurordis, ...)

— Estabelecimento de contactos com a industria far-
macéutica (Genzyme, Actelion, Biomarin, Shire)

— Analisar e emitir pareceres sobre os pedidos de
tratamento

— Filiagdo no grupo europeu de estudo das doen-
cas lisossomais (ESGLD, European Study Group
on Lysosomal Diseases)

- Organizagdo logistica interna e externa e de do-
cumentos de suporte
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— Retificagcdo do circuito dos pedidos e pareceres
(Fluxograma)

— Compilag@o de documentacéo cientifica e infor-
macao de entidades europeias

— Execucéo do relatério anual de atividades

Foram organizadas e atualizadas as matrizes infor-

maticas para suporte logistico, nomeadamente:

1. Carta tipo do GTCDTDL;

2. Formulario de pedido de inicio de tratamento;

3. Formulério de autorizagao de continuagdo de
tratamento em doente transferido;

4. Instrugcdes de colheita de produtos para diag-
nostico e monitorizagao terapéutica de diver-
sas patologias;

5. Protocolos clinicos e analiticos para avaliagao
da indicacdo/evolucéo terapéutica do Trata-
mento das DLS.

_Diagnostico e Tratamento
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Fluxograma funcional para “Pedido de Parecer ao GTCDTDL para tratamento de DLS”

Fluxograma Responsaveis Documentacao Informacéo adicional

1
) Pedido de parecer
ao GTCDTDL
2
) Parecer |E|
favoravel?
Encerramento
do processo ou
reavaliagdo
posterior
4)
Envio de parecer ao médico e a
direccéo clinica do hospital
5)
Colheitas
pré-terapéutica?
v
6) [ Efetuar colheitas TO ]
7) \4
Comunicagdo ao GTCDTDL da
data de inicio efectivo
v
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 lisos-
somal”

“Formulario dados-base

ou de monitorizagdo”
“Formulario de autorizacéo
de continuacéao de tratamen-
to em doente transferido de
outra instituicdo”

2) Ata da reunido do

GTCDTDL.

3) Parecer negativo escrito,
ao médico requerente

4) Parecer positivo escrito
ao médico requerente, a
direcédo clinica do hospi-
tale 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, copia de
relatorio de diagnoéstico
bioquimico (e molecular,
se aplicavel), dose pro-
posta, peso do doente,
apreciacéo da direcdo de
servico e apreciagdo da
direcéo clinica da entida-
de hospitalar.

2) E feita apreciacdo do
caso em reunido do
GTCDTDL.

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

=

A farmacia hospitalar
pode iniciar o processo
de aquisicéo do farmaco.
Séo fornecidas instru-
¢oes de colheita, de com-
plemento do diagnéstico,
avaliagdo pré-terapéutica
e de follow-up analitico.

Tratando-se de caso com
diagnéstico completo e
recente ndo sdo efetua-
das colheitas pré-trata-
mento.

)

De acordo com as instru-
cbdes fornecidas ¢ com-
pletado o estudo ou efec-
tuada a avaliagdo analiti-
ca pré-terapéutica.

2

>

Informagéo ao GTCDTDL
da data exacta da primeira
administragdo terapéutica

)

O oficio contem o célculo
de custo do tratamento
do doente a cabimentar
ao hospital em duodéci-
mos.
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DLS com terapéutica disponivel em 2011

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

DLS - Terapia farmacoldgica disponivel

Patolodi Empresa Substituicao Privacéo de Dose F ViaAe .
atologia farmacéutica enzimatica substrato | Recomendada | drr:i?\li]set?:;aéo
Genzyme Imiglucerase, 30-60U/kg IV, 15-15d
.. Cerezyme® . .
. . Miglustat,
D¢ de Gaucher ; Actelion p 100mg PO, tid
SRR caEsi S S
Shire MRS, 30-60U/Kg IV, 15-15 d
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, Vagge R R
Shire Agalsidase alfa, 0,2mg/ kg IV, 15 - 15
Replagal®
D¢ de Fabry Aldb rrrrrrrrrrrrrrrrrrrrrrrrrrrrrrrrrrrrrrrrrrrrrrrrrrrrrrrrrrrrrrrrrrrrrrrrr
Genzvme galsidase beta, )
y R 1mg/ kg IV,15-15d
~ MPStpol . Llaonidase,
G : -
(d¢ de Hurler/Sheie) : enzyme Aldurazyme® 100U7kg V,8-8d
MPS tipo Il ‘ . Idursulfase,
: Sh 0,5 mg/ k Iv,8-8d
| GgdeHumen e - Baprase® T RETEE
MPS tipo VI , ) Galsulfase,
. B 1 mg/ ki Iv,8-8d
(d¢ de Maroteaux—Lamy) : fomarin Naglazyme® markg
D¢ de Niemann—Pick tipo C Actelion Miglustat, 200 mg PO, tid
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, Zavesca® T
Glicogenose tipo Il : Alglucosidase-alfa, 20m 1 R
: ; g/ Kg ; IV,15-15d
(d¢ de Pompe) - Genzyme Myozyme® :
* Dependente da indicagdo clinica ** Frequéncia ajustavel com a indicag&o clinica



Aprovacao pela EMA e inicio do trata-

mento em Portugal

A tabela seguinte apresenta as datas de designa-
¢ao de medicamento 6rfao (MO) e de autorizagédo
de introducé@o no mercado (AIM) pela EMA, para
cada farmaco/patologia, assim como as datas de
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inicio do tratamento em Portugal dos doentes com

DLS com abordagem terapéutica por farmacos.

Podemos constatar que Portugal acompanhou

eficacia e seguranca.

sempre a EU neste campo e os doentes portugue-
ses tiveram sempre acesso atempado as terapias,
desde que aprovadas oficialmente quanto a sua

FARMACOS - Datas de aprovacao pela EMA e inicio do tratamento em Portugal

12 tratamento
Patologia Nomenclatura MO / AIM
em Portugal

Out. 1993

D¢ de Gaucher

Alglucerase, Ceredase®

®

®

Miglustat, Zavesca®

Glicogenose tipo Il (d¢ de Pompe)

Alglucosidase-alfa, Myozyme®

--- /Mar. 2006

Mai. 2006




Resultados
em 2011




Em 2011 efetuaram-se 5 reunides oficiais do grupo
de trabalho técnico permanente do GTCDTDL,
com as datas de ocorréncia abaixo apresentadas
e cujas atas foram devidamente elaboradas e as-
sinadas por todos os elementos presentes e arqui-
vadas. As agendas das reunides encontram-se
igualmente arquivadas. O local das reunides de
trabalho foi sempre 0 CGMJM e a sua duragédo
média foi entre as 11,30h e as 17,00h /18,00h com
intervalo de cerca de 45 minutos para refeigéo.

GTCDTDL - Reunioes oficiais — 2011
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Durante o ano de 2011 foram solicitados pareceres
ao exterior.

No quadro seguinte é apresentado em resumo 0s
pareceres emitidos durante 2011,

O tempo de resposta oficial a cada pedido foi em
média inferior a 5 semanas, dependendo do teor
do pedido, datas das reunifes, decisfes e envio
correto e completo dos elementos clinicos e labo-
ratoriais necessarios a deciséo (vale a pena referir
que alguns casos discutidos ficaram pendentes

N® 1/11 04/02/2011 § 04 do envio de dados incompletos, necessidade de
CoNeot so04/2011 5 melhor avaliagdo, pareceres de consultores, etc).
CoNesdt sio7eott 5
N°4/11 '''''' 21/10/2011 13

N2 5/11 16/12/2011 | 07

GTCDTDL - Pareceres emitidos — 2011
Inicio de Tratamento 4 2 - - 10 - 17
» o Auste de Dose 5 - - - - - 6
oo N . .
8.3 Interrupgéo de Tratamento L. - - - - - -
[ole) ! .
© & Retoma do Tratamento - - - - - -
o : :
Alteragéo de Farmaco -3 - - - - 3
Transferéncia de Hospital =~ 1 - - - - - 1
TOTAL 105 - 10 - 27
L . .
g% Inicio de Tratamento - - - - - - - -
5
83 | |
S g TOTAL - - - - - - - -
2 ! |
Total de Pareceres 10 5 - - 10 - 27
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Nos quadros seguintes, apresentam-se o conjunto
de tabelas de sintese, organizadas por patologia,
que detalham o numero de doentes em tratamento

por hospital, servico e médico responsavel.

Diagnéstico e Tratamento

Doencas Lisossomais

O numero de doentes em tratamento sofreu algu-
mas altera¢6es ao longo do ano, devido a vérias
razdes: Obitos, interrupgdes de tratamento, pare-
ceres dados em Dezembro, varios pareceres para
0 mesmo doente, atraso no tempo real de inicio
de tratamento, etc.

Cohorte de doentes em tratamento — 2011

Doenga de Gaucher 88
© DoengadeFabry 7
" Mucopolissacaridose tipo | (doenga de Hurler/Sheie) "o
© Mucopolissacaridose tipo Il (doenga de Hunter) s
© Mucopolissacaridose tipo VI (doenca de Maroteaux-Lamy) o
© Nemamn-PicktpoG s
""" Glicogenose tipo Il (doenga de Pompe) 27

TOTAL 178

Cohorte de doentes em tratamento e respetivas terapias — 2011

D¢ de Gaucher 88
D¢ de Fabry 27
MPS tipo | (d¢ de Hurler/Sheie) 11
Mucopolissacaridose tipo Il (doenca de Hunter) 8
MPS tipo VI (d¢ de Maroteaux-Lamy) 13
D¢ de Niemann-Pick tipo C 4
Glicogenose tipo Il (d¢ de Pompe) 27

Imiglucerase, Cerezyme® 73

 Miglustat, Zavesca® s
 Velaglucerase, Vpriv® 6
 Ensaio Clinico: Genz 112638 5
""""""" Agalsidase alfa, Replagal® 25
 Agalsidase beta, Fabrazyme® 2
""""""" Laronidase, Aldurazyme® 1
""""""" dursufase, Elaprase® 8
""""""" Galsuffase, Naglazyme® 13

Miglustat, Zavesca® 4

Alglucosidase-alfa, Myozyme® 27
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Cohorte de doentes em tratamento por instituicao e médico - 2011

Doenca de C. H. Coimbra : Hematologia * Dra. Leticia Ribeiro
Gaucher i pegigtrico Coimbra ~~~~~ Metabdlicas Dra. LuisaDiogo
© H.S.JodoPoto  Hematologa Dra. Fatima Ferreira
 H.S.JosoPoto  Metabslcas Dra. ElisaLedo Teles
 H.S.JodoPoto  Medcna Dra. M Teresa Cardoso
© H.Universidade Coimbra ~ Hematologia Dr.RuiAfonso
. H.Francisco ZagaloOvar ~ Medicna Dra. Maria Jos¢
© H.StaMarialisboa ~ Hematologia Dr. Conceigao Lopes
© H.StaMarialisboa ~ Hematologa Dra. Maria Jodo Costa
. H.StaMarialisboa ~  Metabslcas Dra. AnaGaspar
. H.StaMaralisboa ~  Hematologia Dr. AvesdoCarmo
© H.StaMarialisboa ~ Hematologa Dr. Mota Fajardo
. H.Braganga  Hematologia Dra. Miriam Blanco
. C.Hospitalarde Gaia ~ Medicinalnterna Dr. Jodo Valente
 H.MariaPiaPoto  Pedatia Dra. Ermelinda Siva
. H.MaraPiaPoto  Metablicas Dra. Esmeralda Martins
. H.BarlaventoAlgarvio  Medicinalnterna Dr. Carlos Santos
 ULSAtoMinho  Medicinalnterna Dra. Roswitha Baverle
© H.S.Josslisboa ~ Medicinall Dr. Conceigao Coco
 HBraga  Medicnall Dr. Narciso Oliveira
 C.HAAe  Medcnalntena Dr. Pedro Cunha
© H.CuryCabra Ortopedia Dr.NunoDiogo
© H.D.Estefania  Metabslicas Dra. Silvia Sequeira
© H.Geral Sto Antenio Gastroenterologia Dra. Marta Salgado
. H.GeralStoAnténio ~ MedicnaC Dra. Rosa M. Ribeiro
© H.GeralStoAnténio  Hematologia Dra. Cristina Gongalves
© H.GeralStoAnténio ~ Nefologia Draldalina Beirdo
. H.DistrtalFaro ~ Medicina Dr. Mario Lazaro
© H.S.TeoténioViseu ~ Hematologia Dra. Helena Matos Silva
© H.Distital Santarém Medicinal Dr. Sebastido Barba
© H.Distrital Santarém Medicinall Dr. Jodo Matos Costa
. C.Hospitalar Funchal ~ Pediatria Dra. Conceigao Freitas
© C.Hospitalar Funchal Medicinall Dra. Rubina Miranda
© H.StoEspirito- AngraHeroismo ~~ Hematologia Dr. Cristina Fraga
© H.Divino Espirito Sto Ponta Delgada ~ Hematologia Dra. Cristina Fraga
 H.GaciadaOta Hematologia Dra. Fenanda Vargas
~ C.H.CadasdaRainha Gastrenterologia Dr. AnaTomds
Total




Patologia | Hospital | Servieo | Médico | NeDoentes

Doenca de H

. S. Jodo Porto

C. Genética

@ _Relatério 2011_Diagnéstico e Tratamento

Dr. Jodo Paulo Oliveira

Doencas Lisossomais

Fabry " H

Mucopoﬁs-i C
sacaridose |
| (Hurler-

Scheie)  H

. Hospitalar Funchal

Medicina 2

Dra. Rubina Miranda

1

Mucopolis-

H. Distrital Faro

Pediatria

Dra. Isabel Rodrigues

1

sacaridose |

ll(doenga """ T A R S S -
de Hunter) @ H.S. Jodo Porto ! ‘




Mucopo-

H. S. Joao Porto

Metabolicas

@ _Relatério 2011_Diagnéstico e Tratamento

Dra. Elisa Ledo Teles

Doencas Lisossomais

4

lissacari-
dose VI

(Maroteaux T et SRET L

- Lamy)

Glicogeno-
se tipo Il

H. Pediatrico Coimbra

Metabdlicas

Dra. Paula Garcia

(Doenca de """""""""""""""""""""""" """""""""""""""" """"""""""""""""""" """""""""

Pompe)

Patologia | Hospital | Servico | Médico | N°Doentes.

Doenca

H. S. Jodo Porto

Medicina Interna

Dra. Teresa Cardoso

de Nieman ‘
Pick tipoC
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Doencas Lisossomais

dos de saude, bem como a data de inicio e/ou

C.UStOS _e pI‘EViSéO de encargos suspensao das terapéuticas.
financeiro

"""""""""""""""""""""""""""""""""""""""""""""""""""""""""""""""""" Durante o ano de 2011 foram enviadas as altera-

. coes de terapéuticas devido aos ajustes e/ou mo-
Analise de custos

o o dificacdes das terapéuticas, assim como o inicio
Regularmente, esta Comissao tem enviado a Ad-

de novos doentes, com os correspondentes ajus-

ministracao Central do Sistema de Saude (ACSS) ) . oL
tes financeiros para as Instituicdes.

uma avaliagdo atualizada sobre os doentes com

estas patologias, com o envio dos encargos men-  Na tabela seguinte estéo referidos os custos por
sais por doenca e entidade prestadora dos cuida-  farmaco.

DLS - Custos por Farmaco - 2011

: Empresa Substituicao Privacao de Forma de
Patologia

Genzyme Imiglucerase, Cerezyme® Frasco 400U 1.692,00 €
} . : 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 €
Dgde Fabry —  coo oo T
Genzyme Agalsidase beta, Fa\brazyme® Frasco 35 mg 3.495,86 €
MPS tipo | - ®
€
(dg de Hurler/Sheie) Genzyme Laronidase, Aldurazyme Frasco 500U 600,00
MPS tipo Il ®
h | If El
(dg de Hunter) Shire dursulfase, Elaprase Ampola 6 mg 2.925,00€
MPS tipo VI 1 | |
(dg de Maroteaux- ~ Biomarin Galsulfase, Naglazyme® 3 Ampolasmg ~ 1490,00¢€
Lamy) 3 : !
D¢ de Niemann-Pick . .. @ Embalagem84 o0 ee
tipo C . Actelion . Miglustat, Zavesca cap. 100mg -£02,
Glicogenose tipo Il Genzyme Alglucosidase-alfa, Myozyme® Frasco50mg  52500¢€

(d¢ de Pompe)




Os membros do

GTCDTDL participaram em agdes

de formacg&o e/ou congressos, alguns organizados

pelas empresas
convites foram di

da industria farmacéutica, cujos
rigidos a consideracgao da Direcao

do CGMJM. De acordo com a tematica e a conveni-

éncia de servico,

foram enviados representantes do

GTCDTDL aos seguintes eventos:

Actelion

®

GTCDTDL - Formacéo - 2011

Empresa Acao de Formagao/ Data e local Colaboradores do
farmacéutica Simposium AEEioea GTCDTDL enviado(s)

} 3rd Scientific Symposium on Niemann-Pick C: }
Progressing from Research to Clinical Benefit

Praga 9-10 abril 2011

_Relatério 2011_Diagnéstico e Tratamento
Doencas Lisossomais

} Ana Maria Fortuna

10th International Symposium

on Lysosomal Storage Diseases

. 4th International Postgraduate Course

Lysosomal Storage Disorders: diagnostic
. background and clinical therapy

Genzyme

5th Steps Forward in Pompe Disease

Budapeste, 2-3 dezembro 2011

. Ana Maria Fortuna

. Francisco Laranjeira

Jodo Silva

Nota: Durante o ano de 2011 o GTCDTDL obteve a ajuda de: Joao Silva (UME, médico especialista) no apoio a vérias tarefas desta comissdo; Francisco
Laranjeira da UBQ.
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Apesar das grandes reformas na drea da saude em
Portugal, o GTCDTDL tem continuado a cumprir
a coordenagao do diagndstico e tratamento das do-
encas lisossomais, no Centro de Genética Médica
Doutor Jacinto de Magalh&es / Instituto Nacional de
Saude Doutor Ricardo Jorge, IP.

O trabalho deste ano permitiu-nos constatar que,
apesar do numero de doentes em tratamento con-
tinuar a aumentar (o que para nés é motivo de
grande satisfacdo, pois significa maior capacida-
de de diagndstico de doentes), a politica seguida
pelo GTCDTDL de procurar individualizar melhor
a dose terapéutica em cada doente reduzindo-a
sempre que possivel, aliada a redugao dos precos
pela industria farmacéutica, tem permitido alguma
contengao dos custos.

Decorrente da avaliagdo farmaco-econdmica que
tem permitido avaliar a dimenséo da despesa com
0s medicamentos, a analise custo/ beneficio intro-
duz mais-valias, sublinhando que uma maior des-
pesa com medicamentos ndo é necessariamente

um fator negativo.

@ _Relatério 2011_Diagnéstico e Tratamento
Doencas Lisossomais

Este tipo de trabalho continua a desafiar-nos: rea-
firmar o papel de envolvimento com os principais
atores nesta area; necessidade de evoluir para um
modelo de trabalho mais adequado ao crescente
numero de doentes e de terapéuticas disponiveis;
necessidade na criagdo de centros de tratamento
e de referéncia na assisténcia destes doentes; co-
laboracéo na formalizag@o de um registo nacional
de doentes.

O continuo desenvolvimento biotecnoldgico e cienti-
fico permitira certamente a melhoria do diagndstico
e tratamento das DLS, sendo necessario que a res-
tante equipa: doentes, familias, técnicos de saude,
industria farmacéutica, sociedades cientificas, in-
vestigadores e autoridades de saude, ajudem e co-
laborem na efetiva melhoria da qualidade de vida
destes doentes, enquanto garantia dos valores da
transparéncia, competéncia profissional e da equi-
dade de acesso.

Ana Maria Fortuna



) GOVERNO DE
‘ PORTUGAI.

MINISTERIO DA SAUDE

instiuto_Nacional de Satide

Doutor Ricardo Jorge

_Departamento de Genética Humana

Instituto Nacional de Saude Doutor Ricardo Jorge
Av. Padre Cruz, 1649-016 Lisboa, Portugal

Tel.: 217 526 413

Fax: 217 526 410

E-mail: dgh@insa.min-saude.pt

Centro de Saude Publica Doutor Gongalves Ferreira
Rua Alexandre Herculano, n.321 4000-055 Porto, Portugal
Tel.: 223 401 100

Fax: 223 401 109

E-mail: inforporto @insa.min-saude.pt

* www.insa.pt
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