GOVERNO DO ESTADO DE MINAS GERAIS
SECRETARIA DE ESTADO DE SAUDE
SUPERINTENDENCIA DE ASSISTENCIA FARMACEUTICA

FORMULARIO ESPECIFICO — DOENGA DE POMPE

SOLICITAGAO INICIAL

NOME CIVIL DO(A) PACIENTE:
NOME SOCIAL DO(A) PACIENTE:

HISTORIA CLINICA
2.1 Caracteristicas clinicas e evolugdo da doenga:

2.2 Informar a classificagdo da doenga:

Grupo A
(DP precoce)

Inicio dos sintomas antes dos 12 meses de idade. Possui cardiomiopatia hipertroéfica,
afetando principalmente a parede ventricular esquerda posterior e o septo interventricular,
e inclui pacientes tipicamente classificados como tendo a DP infantil cldssica. Caracteriza-se
por fragueza muscular generalizada e cardiomegalia (anexar exame comprobatdrio
conforme checklist).

Grupo B
(DP precoce)

Inicio dos sintomas antes dos 12 meses de idade; no entanto, ndo tém cardiomiopatia
hipertroéfica, sendo os pacientes frequentemente classificados de DP infantil "atipico".

Inicio dos sintomas apds 12 meses de idade, mas ainda na infancia, e mescla-se com os
fendtipos que surgem até a adolescéncia (juvenil). Evolugdo mais lenta e tem como
caracteristicas clinicas principais a miopatia, a insuficiéncia respiratdria cronica, auséncia de

Grupo C cardiomiopatia hipertroéfica. A apresentagao mais comum dessa forma é a fraqueza muscular
(DP tardia) proximal do tipo de cinturas, de membros inferiores e de tronco; apresentagdes mais raras
incluem sindrome da espinha rigida, fraqueza da musculatura respiratéria ou facial, ptose
palpebral (uni ou bilateral) e oftalmoplegia. Anormalidades eletrocardiograficas sdo comuns,
incluindo bloqueio completo cardiaco, taquiarritmias supraventriculares e ventriculares.
Grupo D Formas mais tardias de manifestacao no adulto e evolu¢ao mais lenta, com os mesmos sinais
(DP tardia) e sintomas descritos para o grupo C.

4 )\
Atencao: Conforme o Protocolo Clinico e Diretrizes Terapéuticas (PCDT) de Doenga de Pompe, o tratamento com
alfa-alglicosidase esta preconizado apenas para pacientes classificados nos Grupos A e B (Doenga de Pompe de
inicio precoce). Pacientes dos Grupos C e D (formas tardias) estao excluidos deste PCDT.
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3 | INFORMAR CASO O PACIENTE APRESENTE:

Condicdo 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 (anexar);

Idade acima de 18 anos e que, apds ser informado sobre os potenciais riscos e beneficios associados ao
tratamento com alfa-alglicosidase, recusa-se a ser tratado;

Histoérico de falha de adesao, desde que previamente inseridos, sem sucesso, em acdo educativa especifica
para melhora de adesdo, ou seja, paciente que, mesmo apds essa intervencdo, ndo comparece a pelo
menos 50% do nimero de consultas ou de avaliagdes previstas em um ano.

O paciente apresenta Doenga de Pompe do tipo tardio (Grupo C ou D), o que configura critério de exclusao,
conforme PCDT vigente.

4 | INFORMAR OS SINAIS E SINTOMAS APRESENTADOS PELO PACIENTE, DE ACORDO COM A CLASSIFICAGAO
DA DOENCA:

Suspeita de DP Precoce (Grupos A e B):

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

Atraso do desenvolvimento motor;

Insuficiéncia respiratéria grave, avaliada clinicamente;
Cardiomiopatia hipertréfica (anexar exame comprobatério);
Cardiomegalia (anexar exame comprobatério);

Disfagia e disturbios de degluticdo;

Macroglossia;

Hepatomegalia (anexar exame comprobatdrio);

Irmao de qualquer sexo com DP;

Niveis elevados de creatinoquinase (anexar exame comprobatdrio);

Bidpsia muscular com presencga de vacuolos citoplasmaticos mostrando aumento da atividade lisossomal
a reagao pela fosfatase acida e aumento do conteldo de glicogénio pela coloragdo de acido periddico de
Schiff (PAS-positivo) (anexar exame comprobatério).

5 | Assumo integral responsabilidade pela veracidade das informagdes prestadas.

Data de preenchimento: / /

Assinatura e carimbo:

Médico

Atualizado em 10/09/2025
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FORMULARIO ESPECIFICO — DOENGA DE POMPE
MONITORAMENTO DO TRATAMENTO

1 | NOME CIVIL DO(A) PACIENTE:
NOME SOCIAL DO(A) PACIENTE:

2 | CARACTERISTICAS CLINICAS E EVOLUGAO DA DOENGA:

3 | INFORMAR SE O PACIENTE APRESENTA OU NAO AS CONDIGOES ABAIXO:

Reduc3o da massa do VE apds um ano de tratamento em pelo menos 62 g/m? ou de 4

IM NA
pontos (escore Z) S ©

Aumento de massa do VE em relagdo ao exame realizado anteriormente SIM NAO

Condigdo irreversivel que implique em morte iminente, cujo progndstico ndo se alterard
devido ao uso da TRE, como resultado da DP ou outra doenga associada, em acordo entre SIM NAO
mais de um especialista e atestada por laudo médico (anexar)

Pelo menos 50% de adesdo ao numero de infusdes previstas em um ano SIM NAO

Pelo menos 50% de adesdo ao numero de consultas previstas em um ano SIM( NAO/(

Pelo menos 50% de adesdo ao nimero de avaliagdes previstas em um ano com o médico

. . . SIM NAO
responsavel pelo seguimento do paciente

Hipersensibilidade ou reacdo adversa grave (choque anafilatico, risco de 6bito) ao uso da
alfa-alglicosidase, que ndo podem ser controlados com seguranca utilizando medidas SIM NAO(
terapéuticas e preventivas apropriadas

CondicGes neuroldgicas avaliadas e monitoradas conforme PCDT SIM NAO
Avaliacdo com Pneumologista realizada e monitorada conforme PCDT SIM NAO(
Ecocardiograma realizado e monitorado conforme PCDT SIM NAO
Avaliacdo de disfagia realizada e monitorada conforme PCDT SIM NAO(

4 | PARA PACIENTES QUE NAO COMPARECERAM A PELO MENOS 50% DO NUMERO DE INFUSOES, CONSULTAS
OU DE AVALIAGOES PREVISTAS EM UM ANO:

Informar se o paciente foi inserido em programa especifico para melhora de adesdo e relatar.

5 | PARA PACIENTES MAIORES DE 18 ANOS, INFORMAR:
Apds devidamente informados sobre os riscos e beneficios de sua decisdo, o paciente optou por continuar o
tratamento com TRE com alfa-alglicosidase? SIM NAO

6 | Assumo integral responsabilidade pela veracidade das informagdes prestadas.

Data de preenchimento: / /

Assinatura e carimbo:

Médico

Atualizado em 26/02/2021
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