Nota Técnica 352554

Data de conclusao: 23/05/2025 14:14:43

Paciente

Idade: 1 ano
Sexo: Masculino

Cidade: Porto Alegre/RS

Dados do Advogado do Autor

Nome do Advogado: -
Numero OAB: -

Autor esta representado por: -

Dados do Processo

Esfera/Orgao: Justica Federal

Vara/Serventia: Juizo C do 2° Nucleo de Justica 4.0 - RS

Tecnologia 352554

CID: G12.0 - Atrofia muscular espinal infantil tipo | [Werdnig-Hoffman]
Diagnéstico: G12.0 Atrofia muscular espinal infantil tipo | [Werdnig-Hoffman]
Meio(s) confirmatério(s) do diagnéstico ja realizado(s): Laudo médico

Descricao da Tecnologia

Tipo da Tecnologia: Medicamento

Registro na ANVISA? Sim

Situacao do registro: Valido

Nome comercial: -

Principio Ativo: ONASEMNOGENO ABEPARVOVEQUE

Via de administracao: Onasemnogeno abeparvoveque 2,0 x 1073 GV/ML. Aplicar 2 frascos
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de 5,5ml e 3 frascos de 8,3ml endove

Posologia: Onasemnogeno abeparvoveque 2,0 x 10M3 GV/ML. Aplicar 2 frascos de 5,5ml e 3
frascos de 8,3ml endovenoso, administragcao sob supervisdo médica. Dose unica

Uso continuo? -
Duracao do tratamento: dia(s)
Indicacao em conformidade com a aprovada no registro? Sim

Previsto em Protocolo Clinico e Diretrizes Terapéuticas do Min. da Saude para a situacao
clinica do demandante? Nao

O medicamento esta inserido no SUS? Nao
Oncolégico? Nao

Outras Tecnologias Disponiveis

Tecnologia: ONASEMNOGENO ABEPARVOVEQUE

Descrever as opcoes disponiveis no SUS e/ou Saude Suplementar: sim, nusinersena e
risdiplam

Existe Genérico? Nao

Existe Similar? Nao

Custo da Tecnologia

Tecnologia: ONASEMNOGENO ABEPARVOVEQUE
Laboratério: -

Marca Comercial: -

Apresentacao: -

Preco de Fabrica: -

Preco Maximo de Venda ao Governo: -

Preco Maximo ao Consumidor: -

Custo da Tecnologia - Tratamento Mensal

Tecnologia: ONASEMNOGENO ABEPARVOVEQUE
Dose Diaria Recomendada: -

Preco Maximo de Venda ao Governo: -
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Preco Maximo ao Consumidor: -

Fonte do custo da tecnologia: -

Evidéncias e resultados esperados

Tecnologia: ONASEMNOGENO ABEPARVOVEQUE

Evidéncias sobre a eficacia e seguranca da tecnologia: Efetividade, eficacia e seguranca:
O onasemnogene abeparvovec € uma terapia génica que utiliza um vetor viral para introduzir
material genético modificado no organismo humano. Como na AME ocorrem mutac¢des no gene
SMN1, que levam a perda de neurénios motores no tronco cerebral e medula espinhal, este
medicamento foi desenvolvido objetivando fornecer uma cépia normal do gene que codifica a
proteina SMN nos pacientes com AME [4].

A eficacia do onasemnogene abeparvovec foi reportada inicialmente em dois estudos clinicos.
O primeiro deles, de fase Il, publicado em 2017, trata-se de coorte experimental, chamada de
START, que incluiu 15 pacientes com AME do tipo 1 com idade entre 6 e 9 meses,
diagnosticados até os 6 meses de vida, com mutagdo nos dois alelos do gene SMN1 e com
duas copias do gene SMN2. Foram avaliadas a administracéo de baixa dose (N=3) e alta dose
(N=12) do medicamento, adotada como dose padrédo para os estudos seguintes e
comercializacdo. Os desfechos analisados foram a seguranca da terapia e sua eficacia
(necessidade de suporte ventilatdrio, fungcdo motora, marcos do desenvolvimento) [4,6]. Apds
cerca de dois anos, todos os 15 pacientes estavam vivos, mas as analises consideram apenas
0s 12 que receberam a dose alta da tecnologia. Quanto a necessidade de suporte ventilatério,
ao inicio do seguimento dois deles encontravam-se nesta situacdo ja, ao final, cinco
encontravam-se dependentes deste recurso; ao longo dos 24 meses de seguimento, dez, dos
doze pacientes, necessitaram de, a0 menos, uma internacdo hospitalar para tratamento de
condi¢cdes respiratorias. A melhora da fungcdo motora foi avaliada como a conquista da
habilidade de sentar-se e ficar em pé/caminhar sem auxilio, foi observada em nove dos doze
bebés que conseguiram sentar por 30 segundos, e em dois que conseguiram ficar em pé [6].
Um total de 56 eventos adversos graves foram observados em 13 pacientes deste estudo.
Desses eventos, os pesquisadores determinaram que dois apresentaram grau 4 de gravidade
(determinaram risco de vida) e foram relacionados ao tratamento. Os desfechos observados
nos pacientes tratados foram comparados com os dados de uma coorte prospectiva de
pacientes com AME, néo tratados, representando a histéria natural da doenca. Nesta anélise, a
sobrevida em 24 meses foi maior no grupo tratado (100%) quando comparado com a coorte
nao tratada (38%). Além disso, os autores reportaram melhora na funcao motora dos pacientes
tratados [7].

Com o objetivo de acompanhar os pacientes do estudo START ao longo do tempo, realizou-se
o estudo START LFTU (do inglés, long-term follow-up), cujos resultados abordam a seguranca
e eficacia do onasemnogene abeparvovec em até cinco anos apés o tratamento e cinco anos
de idade ou mais. Todos os pacientes do estudo clinico START foram elegiveis. Observou-se
que 10 dos 12 pacientes que receberam a dose alta de tratamento no estudo START atingiram
marcos de desenvolvimento com idade média de 5,2 anos (DP 0,5; variando entre 4,7-6,1).
Cabe considerar que quatro deles estavam em uso de nusinersena no seguimento mais
recente (2020). Nenhum novo sinal de seguranca foi identificado [8].

Um terceiro estudo, de fase lll, chamado STR1VE-EU, realizado com criangas de até 6 meses
de idade, sintoméaticas, com diagnéstico genético de AME do tipo 1 (mutag¢ao nos dois alelos do
gene SMN1 e uma ou duas copias do gene SMN2), objetivou confirmar e ampliar os resultados
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de seguranca e eficacia (necessidade de suporte ventilatério, fungdo motora, marcos do
desenvolvimento) do onasemnogene abeparvovec observados pelos estudos START [9,10].
Tratou-se de uma coorte aberta, de braco Unico e dose Unica, realizado em 12 hospitais e
universidades nos EUA. Foram incluidos 22 pacientes ao estudo, os quais receberam o
tratamento e foram acompanhados por 18 meses. Os resultados observados foram
comparados com aqueles de uma coorte prospectiva de pacientes com AME, que nao
receberam tratamento. Do total de pacientes incluidos, um evoluiu a 6bito por causas néo
relacionadas ao tratamento, e outro optou por abandonar o seguimento [9]. Quanto a
necessidade de suporte ventilatério aos 14 meses de idade, em uma analise por intencao de
tratar, observou-se que 20 dos 22 pacientes (91%) sobreviveram sem necessidade de suporte
ventilatério, enquanto a coorte histérica mostra que apenas 6 (26%) dos 23 pacientes incluidos
(P<0,0001), alcancaram tal feito. Ja considerando-se o marco motor de desenvolvimento,
observou-se que 13 (59%) dos 22 pacientes incluidos conquistaram a habilidade de sentar sem
auxilio por 30 segundos ou mais, aos 18 meses de idade; este marco ndo foi alcancado por
nenhum paciente da coorte histérica (P<0,0001) [10]. Esta conquista foi alcangcada em um
tempo mediano de 8,2 meses apds a administracéo da tecnologia [9]. Os resultados sustentam
gue uma administracao Unica de 2,0x1014gv/Kg € o suficiente para alcangar o beneficio clinico
previamente demonstrado pelos estudos START [9].

Uma revisdo sistemética (RS) reuniu quatro relatos de trés ensaios clinicos abertos, ndo
comparativos, para avaliar a eficacia e a segurangca do onasemnogene abeparvovec no
tratamento de AME tipo 1, em criangcas com até dois anos, que nao necessitaram de ventilagao
invasiva permanente [11]. Trés dos quatro relatos de estudos incluidos referem-se aos estudos
START, START LFTU e STR1VE-EU, descritos em detalhes acima [6,8,10]. Devido a auséncia
de estudos comparativos utilizou-se metandlise de propor¢des para sintese de evidéncia,
considerando um seguimento 12 meses. Dessa forma, foi observado estimativa de 97,56%
(1C95% 92,55-99,86; n=67) para sobrevida global, 96,5% (IC95% 90,76-99,54; n=66) para
sobrevida livre de eventos e 87,28% (IC95% 69,81-97,83; n=67) para a propor¢cao de
pacientes que atingiram melhora na funcdo motora. No desfecho seguranca observou-se
proporcdo de eventos adversos graves de 61,11% (IC95% 40,00-80,24; n=67) e eventos
adversos relacionados ao tratamento de 52,64% (IC95% 27,11-77,45; n=67). Os estudos
incluidos foram considerados com alto risco de viés, relacionado principalmente a subjetividade
na afericdo dos desfechos funcdo motora e eventos adversos, assim como a presenca de
confundimento, inerente ao estudo de bragco unico. Assim, mesmo diante de achados
satisfatorios, a confianga na evidéncia foi considerada baixa.

N&o foram encontrados estudos de comparacédo direta entre onasemnogene abeparvovec e
nusinersena ou risdiplam, ambos tratamento disponivel na rede publica.

Os estudos aqui analisados, apesar de apontarem resultados promissores, apresentam
limitacées, muitas delas inerentes as doencas raras, como o desenho de coorte sem grupo
comparador € 0 numero pequeno de pacientes. Por exemplo, a coorte histérica, que apresenta
alta proporcéo de pacientes em uso de tragueostomia. Ainda, tém patrocinio da industria que
produz o medicamento e apresentaram alteracbes em seus protocolos, em especial
modificacdes na definicdo dos desfechos de interesse. Além disso, os efeitos no longo prazo
ainda nao sao conhecidos. Dessa forma, ndo é possivel afirmar que seja um tratamento
curativo para a doenga em questao.

Custo:
ltem Descricéo Quantidade Valor unitario Valor total
ONASEMNOGEN 2,0X10E13 GV/ML1 R$ 7.701.375,63 R$ 7.701.375,63

O ABEPARVOVESUS INJ CT 2 FA
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QUE PLAS TRANS X
55ML + 3 FA
PLAS TRANS X
8,3ML

*Valor unitario considerado a partir de consulta de preco da tabela CMED. Preco maximo de
venda ao governo (PMVG) no Rio Grande do Sul (ICMS 17%). O PMVG é o resultado da
aplicacéao do Coeficiente de Adequacao de Precos (CAP) sobre o Pre¢o Fabrica — PF, PMVG =
PF*(1-CAP). O CAP, regulamentado pela Resolugédo n°. 3, de 2 de mar¢o de 2011, é um
desconto minimo obrigatorio a ser aplicado sempre que forem realizadas vendas de
medicamentos constantes do rol anexo ao Comunicado n° 15, de 31 de agosto de 2017 -
Versao Consolidada ou para atender ordem judicial. Conforme o Comunicado CMED n° 5, de
21 de dezembro de 2020, o CAP é de 21,53%. Alguns medicamentos possuem isencao de
ICMS para aquisi¢cao por 6rgaos da Administracao Publica Direta Federal, Estadual e
Municipal, conforme Convénio ICMS n° 87/02, sendo aplicado o beneficio quando cabivel.

O medicamento onasemnogeno abeparvoveque €& comercializado pelo Laboratério
Farmacéutico Novartis Biociéncias S.A. sob 0 nome comercial de Zolgensma®. Considerando
a prescricao juntada aos autos e o valor disponivel no painel CMED, em fevereiro de 2025, foi
construida a tabela acima, onde se Ié que o tratamento pleiteado, para uso em dose Unica, tem
um custo total superior a 7 milhdes de reais, desconsiderados os custos de administracdo do
referido tratamento, que deve se dar, restritamente, em ambiente hospitalar.

Em relacédo a avaliagdo econdémica, em seu relatério [4], a CONITEC esclarece que o
demandante construiu dois modelos de Markov separados, um para cada comparador,
impossibilitando a construgédo de uma fronteira de eficiéncia com as outras duas alternativas.
Como o Brasil ndo possui um limiar definido para doencgas ultra raras, essa seria a Unica
possibilidade de avaliagdo da razao de custo-efetividade incremental (RCEI) da tecnologia com
alguma disposicao a pagar pelo SUS. Sem esse método no presente estudo, a definicdo de um
RCEI perde o seu referencial e, portanto, sua utilidade. J& na andlise de impacto orcamentario
constante no mesmo relatério [4], ao final de 5 anos, somou-se R$ 2.851.704.927,00 para
atender uma média de 410 pacientes ao longo do periodo. A variacdo do impacto anual foi de
R$ 347 milhdes no primeiro ano a R$ 493 milhdes no quinto ano com o market share mais
avancado. O demandante utilizou uma taxa de diagnéstico de 50% no primeiro ano, que
aumentaria 5% ao ano até o final do horizonte como premissa da andlise. Nao foi exposto
embasamento técnico para essa premissa, que pode subestimar os resultados do modelo.
Dessa forma, consideraram adequada a analise de custo-efetividade apresentada pelo
fabricante, onde a terapia génica resulta em menor custo por QALY ganho em relacdo aos
seus comparadores, terapia de suporte, nusinersena e risdiplam, ao longo do tempo. Nesta
estratégia, foram equalizadas as sobrevidas das coortes entre as trés tecnologias ativas, o que
resultou em economia para o SUS, no uso de onasemnogeno abeparvoveque em 8 anos.
Cabe ressaltar que a recomendacéao favoravel, emitida pela CONITEC [4], a incorporacdo do
onasemnogeno abeparvove para o tratamento de pacientes pediatricos com até 6 meses de
idade com AME do tipo |, que estejam fora de ventilag&o invasiva por mais de 16 horas por dia,
deu-se mediante Acordo de Compartiihamento de Risco com o fabricante, que envolve
parcelamento de pagamento com quitacdo ou néo das parcelas condicionadas a melhora no
desfecho CHOP-INTEND, ocorréncia de morte ou necessidade de ventilagdo invasiva
permanente, entre outras agdes. Cumprindo o rito de incorporagéo para novas tecnologias no
SUS, apéds a pactuacado de financiamento, foi proposto a atualizacdo do PCDT da condicéo,
que atualmente encontra-se na fase de publicacdo [12]. Brevemente destaca-se que, a versao
preliminar do PCDT previu entre os critérios de exclusdo para o tratamento pleiteado, o uso
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anterior dos farmacos nusinersena ou risdiplam [13]. Apds a anélise das contribuicdes obtidas
em consulta publica, foi deliberado por unanimidade, na 125% Reunido Ordinaria da Conitec, a
recomendacao de aprovar a atualizagcado do PCDT [14].

Um recente estudo conduzido na perspectiva do SUS avaliou o custo-efetividade do
onasemnogene abeparvovec no tratamento de AME tipo1 [15]. Quando comparado ao
nusinersen, a tecnologia demonstrou custo incremental de R$ 2.468.448,06, um incremento de
efetividade de 3,32 QALY no horizonte lifetime, resultando em uma razéo de custo-efetividade
incremental de R$ 742.890,92. Ja o risdiplam demonstrou ser dominado pelas demais
estratégias, resultando em uma RCEI de R$ 926.586,22 por QALY, quando comparado ao
nusinersena. Considerando um horizonte temporal de 10 anos e um desconto de 5% aplicado
ao prego proposto, 0 onasemnogeno abeparvoveque demonstrou um custo incremental de R$
3.384.793,77 em relacéo ao risdiplam, este ultimo considerado a tecnologia mais custo-efetiva.
Quando o desconto foi desconsiderado, o nusinersena tornou-se a tecnologia mais custo-
efetiva em 10 anos, enquanto o onasemnogeno abeparvoveque resultou em um menor custo
incremental de R$ 2.028.525,99 e o risdiplam em incremento de R$ 110.501,28. Dessa forma,
apesar do onasemnogene abeparvovec ter demonstrado ser a op¢céo mais efetiva em termos
de QALY, este também foi a op¢do mais custosa.

No sistema de saude briténico, o National Institute of Clinical Excellence (NICE) recomenda o
uso de onasemnogene abeparvovec como uma opg¢ao para o tratamento da atrofia muscular
espinhal (SMA) 5q pré-sintomatica com uma mutacéo bialélica no gene SMN1 e até 3 coOpias
do gene SMN2 em bebés com 12 meses ou menos, somente mediante acordo comercial
confidencial [15].

A Canadian Agency for Drugs and Technologies in Health (CADTH) recomenda uso e
reembolso pelo sistema somente para: a) pacientes sintomaticos ou pré-sintomaticos com uma
a trés copias do gene SMN2, com 180 dias de idade ou menos, e que nao requerem
alimentagcdo por ostomia ou suporte ventilatério (invasivo ou ndo invasivo) intermitente.
Ademais, destacam que sua prescricdo permite apenas uma aplicacdo na vida, e deve ser
emitida por especialista com experiéncia no diagnostico e manejo de pacientes com essa
condicao clinica. Por fim, condicionam seu acesso a reducao de preco do medicamento: a
agéncia destacou que a reandlise do modelo de custo-utilidade submetido pelo patrocinador
(demandante da incorporacéo) estimou que 0 onasemnogene abeparvovec provavelmente ndo
era custo-efetivo ao preco enviado, de 2,9 milhées de dolares americanos, apresentando RCEI
estimado em USD 334.090 por QALY ganho, quando comparado com melhores cuidados de
suporte. Uma reducéo de preco de pelo menos 90% seria necessaria para que o medicamento
atingisse uma RCEI abaixo de $ 50.000 por QALY ganho, alcangando um valor estimado de
291 mil doélares americanos por aplicagao [16]

Beneficio/efeito/resultado esperado da tecnologia: Beneficio/efeito/resultado esperado da
tecnologia: melhora na sobrevida em até 24 meses, na funcdo motora e redugéo do risco de
necessidade de suporte ventilatorio invasivo, quando comparado ao nao tratamento (coorte
histérica). Sem dados para afirmar sobre compara¢do com nusinersena e risdiplam.

Recomendacdes da CONITEC para a situacao clinica do demandante: Recomendada

Conclusao

Tecnologia: ONASEMNOGENO ABEPARVOVEQUE

Conclusao Justificada: Nao favoravel

Pagina 6 de 10


https://www.zotero.org/google-docs/?8K2qT0
https://www.zotero.org/google-docs/?OCIUiI

Conclusao: Apesar de haver evidéncias cientifica de efetividade na sobrevida livre de evento
(morte ou ventilagado permanente) em seguimentos de 12 e 24 meses e funcédo motora, em
criancas com AME tipo 1, com até 6 meses de vida e fora de ventilagcdo invasiva acima de 16
horas por dia, ainda ndo é possivel afirmar que onasemnogene abeparvovec seja um
tratamento curativo ou mesmo que oferegca beneficio superior, no longo prazo, aos
medicamentos incorporados ao SUS, como o risdiplam.

Destaca-se que, segundo laudo médico, a parte autora encontra-se em tratamento com
risdiplam. Esta condigcéo foi considerada como critério de excluséo para o tratamento pleiteado,
pela verséo preliminar de atualizagdo do PCDT, submetido a consulta publica em setembro de
2023. Posteriormente, apdés a analise da consulta publica, em dezembro de 2023 na 1252
Reunido Ordinaria da Conitec, o critério de excluséo foi mantido, levando a deliberag¢éo, por
unanimidade, de recomendar a aprovacéo da verséo atualizada do PCDT, atualmente em fase
de publicacéo.

Outrossim, cabem consideragdes acerca do custo e custo-efetividade do tratamento. A agéncia
canadense de avaliacdo de tecnologias apontou que seria necessaria reducdo de cerca de
90% do preco para que apresentasse RCEI dentro dos limites de disposicéo a pagar do pais.
Também a agéncia inglesa somente recomendou uso da terapia ap6s acordo confidencial de
preco. O custo de uso no Brasil & estimado em mais de 7 milhdes de reais por dose, excluidas
as despesas com aplicagao. Assim, trata-se de uma cifra alta, que torna imperativa a
correspondéncia robusta entre a magnitude, a relevéancia dos desfechos clinicos e o preco do
tratamento.

Ainda, entende-se que deciséo contraria deste parecer, assim como a viabilizagao judicial de
acesso a tecnologia antes da efetiva incorporacdo ao SUS, significaria desconsiderar a
responsabilidade de uma das partes, gerada pelo Acordo de Compartilhamento de Risco
firmado no Relatério de recomendagcdo a incorporacdao entre o Ministério da Saude e o
fabricante da tecnologia, criando-se um cenario alternativo aquele ja extensamente analisado e
debatido entre CONITEC, especialistas, fabricante e participacdo popular. Tal situacéo teria
potencial para comprometer elevada parcela dos recursos publicos e escassos, extraidos da
coletividade, e que possuem destinacbes orcamentarias especificas com pouca margem de
realocacéo, cuja destinacdo inadequada pode acarretar prejuizos a toda populagdo assistida
pelo SUS.

Por fim, mas ndo menos importante, € reconhecido por este corpo técnico que a AME,
independentemente do seu tipo, representa uma condicdo rara, de importante
morbimortalidade, e com tratamento baseado em medidas de suporte. Embora nenhuma
alternativa terapéutica seja considerada curativa, os farmacos pleiteados em processo
apresentam-se como tecnologias promissoras no tratamento desta doenca, e portanto
compreende-se o0 desejo de paciente, familia e mesmo do médico prescritor em busca-las para
uso no caso em tela. Contudo, dado o carater técnico desta apreciacdo, ndo podemos deixar
de apresentar as incertezas quanto a relevancia clinica e sustentabilidade do beneficio
observado, bem como a apreciacédo da relacdo custo-efetividade do tratamento pleiteado,
quesitos que subsidiam nossos pareceres. Ainda, ndao ha evidéncia que demonstre que o
tratamento pleiteado seja superior ao ja utilizado pela parte autora e disponibilizado pelo SUS.

Ha evidéncias cientificas? Sim

Justifica-se a alegacao de urgéncia, conforme definicao de Urgéncia e Emergéncia do
CFM? Sim

Justificativa: Com risco de lesdo de 6rgao ou comprometimento de funcao
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NatJus Responsavel: RS - Rio Grande do Sul
Instituicao Responsavel: TelessaudeRS
Nota técnica elaborada com apoio de tutoria? Nao

Outras Informacoes: Segundo documento médico, elaborado por médico assistente de
hospital de referéncia do servigo publico de saude em novembro de 2024, a parte autora, com
sete meses de idade, possui diagnostico de atrofia muscular espinhal tipo 1 (Evento 1,
LAUDOQ?7, Pagina 1). Estava em tratamento com o medicamento risdiplam, desde outubro de
2024, e com ventilagdo n&o invasiva BiPAP na maior parte do tempo, tanto acordado quanto

Pagina 9 de 10


https://www.zotero.org/google-docs/?DXq9JF
https://www.zotero.org/google-docs/?DXq9JF
https://www.gov.br/conitec/pt-br/assuntos/avaliacao-de-tecnologias-em-saude/pcdt-em-elaboracao-1
https://www.gov.br/conitec/pt-br/assuntos/avaliacao-de-tecnologias-em-saude/pcdt-em-elaboracao-1
https://www.zotero.org/google-docs/?DXq9JF
https://www.zotero.org/google-docs/?DXq9JF
https://www.zotero.org/google-docs/?DXq9JF
https://www.zotero.org/google-docs/?DXq9JF
https://www.zotero.org/google-docs/?DXq9JF
https://www.zotero.org/google-docs/?DXq9JF
https://www.gov.br/conitec/pt-br/midias/reuniao_conitec/2023/Ata_125Conitec_PCDT.pdf
https://www.gov.br/conitec/pt-br/midias/reuniao_conitec/2023/Ata_125Conitec_PCDT.pdf
https://www.zotero.org/google-docs/?DXq9JF
https://www.zotero.org/google-docs/?DXq9JF
https://www.nice.org.uk/Guidance/HST24/chapter/1-Recommendations
https://www.zotero.org/google-docs/?DXq9JF
https://www.zotero.org/google-docs/?DXq9JF
https://www.zotero.org/google-docs/?DXq9JF
https://www.zotero.org/google-docs/?DXq9JF

dormindo. Encontra-se, também, arrolado ao programa Melhor em Casa, que fornece insumos
(como ventilador mecanico), e a politicas publicas especificas para obtencdo de formula
alimentar e de fraldas. Em documento esclarece-se que foi prescrito uso de onasemnogene
abeparvovec, mas devido a impossibilidade de acesso imediato deste e objetivando
intervencéo farmacolégica precoce, foi iniciado tratamento com risdiplam, medicamento
disponivel no SUS.

A AME é uma doenca genética e neurodegenerativa progressiva com incidéncia que varia
entre 4 a 10 casos por 100.000 nascidos vivos. Cursa com a degeneracao das células do corno
anterior da medula espinhal e nucleos motores do bulbo. Como consequéncia, ocorre perda de
forca, atonia muscular e disfungao respiratoria progressivas. A AME tipo | manifesta-se entre o
nascimento e o sexto més de vida. O paciente atinge como fungdo motora maxima sentar-se
com suporte e o0 6bito ocorre ao redor dos dois anos de vida. Existem ainda uma forma de AME
pré-natal, de maior gravidade, e outras 3 formas, com apresentacbes mais tardias e com
melhor prognéstico. A AME tipo | tem heranca autossémica recessiva e é causada por
delecdes no gene SMN1, localizado no cromossomo 5q. Esse gene codifica a proteina SMN,
importante no processamento de transcritos de outros genes, com grande expressao nos
neurénios motores [1-3].

O tratamento da AME tipo | envolve fisioterapia respiratéria e motora, acompanhamento
nutricional e ventilatério. Conforme a doenca progride, pode ser necessario suporte ventilatério
e gastrostomia. Mais recentemente, foram desenvolvidas terapias com potencial de
modificacdo da doenga, como o0 nusinersena, o risdiplam e o onasemnogene abeparvovec
[1-3].
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