Contribuicdes da Consulta Publica - PCDT - PCDT de Deficiéncia de Biotinidase - CONITEC

Dt. contrib. Contribuiu O que vocé achou desta proposta  Vocé gostaria de alterar ou incluir alguma Gostaria de comentar sobre algum outro  Referéncia
como de protocolo ou diretriz? informacgao ao texto? Qual(is) aspecto?
05/05/2017 Instituicdo de Concordo parcialmente da Sim, Inclusdo do estudo molecular para Deficiéncia de Clique aqui
ensino recomendacdo preliminar Biotinidase para os pacientes com exame de atividade
enzimatica positiva.
05/05/2017  Profissional de Concordo totalmente com a Nao Absolutamente necessdria a recomendagao,
saude recomendacdo preliminar pois ha historicamente inimeros casos que
ocorriam antes da triagem neonatal incluir a
deficiéncia de biotinidase. A consisténcia no
tratamento e adesdo a utilizacdo do
complemento deve ser acompanhada de
conscientizagdo da familia.
08/05/2017 Instituicdo de Concordo parcialmente da Sim, 1. Trocar a nomenclatura de deficiéncia de Desde novembro de 2013, com a instituicdo Clique aqui
saude recomendacdo preliminar biotinidase total para deficiéncia de biotinidase da triagem neonatal para biotinidase no
profunda como estd nos artigos internaionais como na  estado de S3o Paulo, que o tratamento da
referéncia (Ref.1 - Kury et al 2016). 2. Discussdo da deficiéncia de biotinidase tem sido oferecido
necessidade de biologia molecular:Como muito bem pelos servicos médicos especializados. No
argumentado e justificado neste PCDT, a biotinidase é entanto, até o momento o farmaco biotina
uma enzima termoldbil, mesmo com todo o cuidado na  ndo esta disponivel gratuitamente o que tem
hora da coleta na APAE DE SAO PAULO, armazenamento grande impacto em algumas familias
da amostra em gelo seco e imediata extragdo do plasma, acompanhadas na APAE de SAO PAULO.Dessa
evidenciamos queda da atividade de biotinidase até 25% forma, gostaria de sugerir uma proposta de
em casos de homozigose da mutacdo mais comum na apresentacdo do medicamento diferente do
deficiéncia parcial, a D444H e sabemos que esse proposto pelo PCDT.Oferecer capsulas de
genotipo ndo oferece risco de sintomas aos pacientese  5mg e 10mg — para facilitar a administragdo
portanto, ndo necessita de tratamento. Dessa forma, do farmaco biotina. Atualmente a APAE DE
acho extremamente importante para o diagndstico SAO PAULO preconiza o tratamento com
confirmatdrio acurado de deficiéncia de biotinidase a dose Unica didria de biotina 10mg para os
dosagem de atividade da biotinidase no plasma + andlise casos de DB parcial e profunda, evitando
concomitante de biologia molecular em TODOS os casos assim equivocos nas classificagdes da doenca
de DB para redugdo dos nimeros de falsos-positivos e e dose indicada (Kury et al 2016).
favorecimento do aconselhamento genético assertivo.
09/05/2017 Instituicdo de Discordo parcialmente da recomendagdo Sim, Sobre a necessidade da realizagdo de analise por ndo Clique aqui

saude preliminar biologia molecular concomitante a analise plasmatica
nos casos de atividade limitrofe e profunda da

biotinidase.
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http://formsus.datasus.gov.br/novoimgarq/31445/5700657_345331.doc
http://formsus.datasus.gov.br/novoimgarq/31445/5707560_345331.pdf
http://formsus.datasus.gov.br/novoimgarq/31445/5713660_345331.pdf
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Profissional de Concordo parcialmente da

saude

recomendacdo preliminar

informacgao ao texto? Qual(is)

Sim, Item 7, sobre DNA, deveria ser disponibilizado para
todos os casos de deficiéncia profunda e para
diferenciar casos de deficiéncia parcial e heterozigoze;
estudos com pacientes brasileiros tém demonstrado
alguma correlagao gendtipo-fendtipo, com variantes que
atenuam o quadro clinico; podemos estar tratando
desnecessariamente pacientes com variantes e
heterozigotos;Farmaco: cdpsulas de biotina deveriam ter
pelo menos 5 mg; ideal capsulas de 5 e 10 mg;Se houver
suspeita de ndo adesdo ao tratamento, acidos organicos
urindrios devem fazer parte da monitorizagao;Exames
confirmatdrios devem ser realizados logo apds a triagem
e se alterados, repetido em 3 meses para verificar se ndo
ha quadro transitério por imaturidade enzimatica.

aspecto?

Garantir toda linha de cuidados para os
pacientes, seguimento ambulatorial,
monitorizagdo, exames,
avaliagcdooftamoldgica e auditiva e
fornecimento de medicamento.

Pagina 2 de 2



