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PARECER TECNICO/SES/SJ/NATJUS-FEDERAL N° 0694/2025

Rio de Janeiro, 22 de maio de 2025.
[REMOVIDO], ajuizado por [NOME].

Refere-se ao Autor, 49 anos (DN: 15/02/1976), previamente higido e sem
comorbidades cronicas conhecidas, apresenta quadro clinico caracterizado por fraqueza
muscular proximal de inicio insidioso e progressivo, com dura¢do aproximada de 15 anos. Foi
realizado estudo genético molecular, que identificou mutacbes bialélicas no gene GAA,
resultando em atividade deficiente da enzima alfa-glicosidase é&cida, confirmando o
diagnostico de Doenca de Pompe de inicio tardio. A Doenca de Pompe de inicio tardio possuli
apresentacdo clinica variavel e é frequentemente subdiagnosticada devido a progresséo lenta e
aos sintomas inespecificos. O diagndstico diferencial inclui outras miopatias metabolicas,
distrofias musculares de cinturas, polimiosite, miopatias mitocondriais e miopatias
enddcrinas. A presenca de fraqueza simétrica proximal, preservacdo da sensibilidade e
reflexos, padrdo miopéatico na eletroneuromiografia e alteraces musculares especificas na
ressonancia magnética, associadas a confirmacao genética, permite o diagndstico definitivo.
Consta solicitacdo de alfa-alglicosidase (Myozyme®) 20mg/kg a cada 14 dias por infusdo
intravenosa, dose total de 1260mg por infusdo. Foi mencionada a Classificacao Internacional
de Doencas (CID-10): E74.0 - Doenga de depdsito de glicogénio (Evento 1, ANEXOG6, Pagina
1; Evento 1, ANEXOQO7, Paginas 1-3).

Informa-se que o medicamento alfa-alglicosidade 50mg (Myozyme®) esta
indicado em bula para o tratamento da Doenca de Pompe (deficiéncia da enzima alfa
glicosidase).

A alfa-alglicosidase 50mg foi incorporada pelo SUS para casos de Doenga de
Pompe (DP) de inicio precoce, conforme as Recomendacdes da Comissdo Nacional de

Incorporacédo de Tecnologias no SUS (Conitec).
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Cabe ressaltar que na Doenga de Pompe de inicio precoce os sintomas tém
inicio antes dos 12 meses de idade. Na Doenca de Pompe de inicio tardio o inicio dos
sintomas ocorre ap0s 0s 12 meses de vida (infancia ou adolescéncia) ou ja na vida adultal.

O Autor [NOME], no momento, 49 anos de idade, apresenta Doencga de
Pompe de inicio tardio. Para esses casos, 0 medicamento alfa-alglicosidase foi avaliado pela
Comissdo Nacional de Incorporacdo de Tecnologias no SUS (Conitec), contudo ficou
decidido a ndo incorporacdo ao SUS do medicamento para os casos de Doenca de Pompe
(DP) de inicio tardio.

A Comissao considerou que que os beneficios apresentados nas evidéncias de
eficacia sdo de qualidade metodoldgica associada e confiabilidade baixas, além de ainda
apresentar um alto custo.

Diante o exposto, informa-se que apesar da alfa-alglicosidase estar padronizada
no SUS, considerando a fragilidade das evidéncias cientificas disponiveis e avaliadas pela
Conitec, o medicamento ndo esta autorizado para os casos de Doenca de Pompe de inicio
tardio, inviabilizando o acesso do Autor [NOME], via administrativa.

Cabe acrescentar que, até 0 momento ndo existem alternativas medicamentosas
especificas disponiveis no SUS para a forma tardia da doenca (caso do Autor).

Acrescenta-se ainda que a doenca de Pompe (DP) é uma doenca genética rara.
A incidéncia global da DP é estimada em 1/40.000, sendo de 1/138.000 para os grupos A e B
e de 1/57.000 para os grupos C e D. Influéncia étnica é identificada, pois a incidéncia da
doencga é maior entre afro-americanos (1/12.000) e chineses (1/40.000 a 1/50.000). Dados
obtidos a partir de registro internacional de pacientes com DP, independente da forma clinica,
mostram que 53/763 (7%) pacientes sdo acompanhados ha América Latina. Atualmente ha, no
Brasil, em torno de 106 pacientes em tratamento pela terapia de reposi¢do enzimatica (TRE)
com DP5. Nesse sentido, o Ministério da Saude instituiu a Politica Nacional de Atencgéo
Integral as Pessoas com Doencas Raras, aprovando as Diretrizes para Atencdo Integral as
Pessoas com Doencas Raras no &mbito do SUS e instituiu incentivos financeiros de custeio.
Ficou estabelecido que a Politica Nacional de Atencdo Integral as Pessoas com Doengas
Rarastem como objetivo reduzir a mortalidade, contribuir para a reducdo da

morbimortalidade e das manifestacGes secundarias e a melhoria da qualidade de vida das
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pessoas, por meio de acOes de promocéo, prevencdo, deteccdo precoce, tratamento oportuno,
reducdo de incapacidade e cuidados paliativos.

Ainda de acordo com a referida Politica, o Ministério da Saude ficou
responsavel por estabelecer, através de PCDT, recomendacGes de cuidado para tratamento de
doencas raras, levando em consideracdo a incorporacdo de tecnologias pela CONITEC, de
maneira a qualificar o cuidado das pessoas com doencas raras.

Para o tratamento da Doenca de Pompe, o Protocolo Clinico e Diretrizes
Terapéuticas (PCDT)1, aprovado por meio da Portaria Conjunta n® 12, de 03 de agosto de
2020, preconizou 0 medicamento pleiteado: alfa-alglicosidase 50mg (autor [NOME]).

A alfa-alglicosidase (Myozyme®) possui registro ativo na Agéncia Nacional de
Vigilancia Sanitaria (ANVISA).

No que concerne ao valor do medicamento pleiteado, no Brasil para um
medicamento ser comercializado no pais é preciso obter o registro sanitario na Agéncia
Nacional de Vigilancia Sanitaria (ANVISA) e a autorizacdo de pre¢co maximo pela Camara de
Regulacdo do Mercado de Medicamentos (CMED).

Assim, considerando a regulamentacdo vigente, em consulta a Tabela de
Precos CMED, o Alfa-alglicosidase 50mg (Myozyme®) solucdo injetavel frasco ampola

possui preco de venda ao governo correspondente a R$ 1.693,37, aliquota ICMS 0%.

E o parecer.
A 352 Vara Federal do Rio de Janeiro, da Secdo Judiciéaria do Rio de Janeiro,

para conhecer e tomar as providéncias que entender cabiveis.

#NatJus :



