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12 - Discordo totalmente da recomendacdo preliminar. A triagem neonatal para galactosemia é feita no
Distrito Federal hd 6 anos, por forca de Lei (Lei Distrital n2 4.190 2008). Nesse periodo suspeitamos de 54
casos de galactosemia (teste e reteste positivos). Destes, a atividade da GALT foi normal em 33,3% dos casos,
baixa a moderada em 47,4% e indetectdvel ou muito baixa em 19,3%. Este ultimo grupo foi considerado
portador de galactosemia cldssica. A dieta restritiva foi iniciada em todos com altera¢do da enzima e nos que
apesar da atividade da enzima normal mantinham hipergalactosemia. Os pacientes apresentam
acompanhamento regular no ambulatério de galactosemia, com equipe multidisciplinar e menos de 10%
apresentam algum comprometimento do desenvolvimento neuropsicomotor. Nesse periodo apenas 1
paciente apresentou sepse (ndo confirmada por Ecoli). A experiéncia do servico de triagem neonatal do
Distrito Federal mostra grande beneficio pois um nimero expressivo de criangas com galactosemia classica
apresenta boa evolucdo clinica.

2 - Sim, A galactosemia cldssica é doencga genética bem conhecida, com evolugdo desfavoravel, também bem Clique aqui
descrita na literatura, caso ndo ocorra intervengao precoce. A triagem neonatal é o método ideal de
identificacdo precoce das criangas com galactosemia cldssica, ou seja, os pacientes com real risco de dbito
por sepse ou evolucdo para déficit visual irreversivel ou insuficiéncia hepatica. Observamos nos artigos em
anexo, que relatam experiéncias de paises que fazem triagem ha muitos anos, que esse objetivo foi
alcancado. Nesse momento, no Distrito Federal precisamos avancar no diagndstico confirmatério, ou seja,
implantar o estudo genético para que os casos duvidosos sejam realmente elucidados e melhorar com isso a
acurdcia do teste.

2-Nao
2-Nao

2-Nao
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12 - Discordo totalmente da recomendacdo preliminar. Galactosemia é um erro inato do metabolismo com
potencial risco de vida, é uma doenga autossOmica recessiva onde as crian¢as mais afetadas nascem com
aspecto saudavel, mas podem experimentar um declinio rapido e devastador conforme a exposicdo ao leite
materno ou férmula maternizada, que contém grandes quantidades de galactose. Os sintomas agudos podem
progredir em questdo de dias com ictericia, vomitos e diarréia, insuficiéncia de crescimento, hepatomegalia e
sepse por E. coli. Sem tratamento (intervencdo dietética e medidas de emergéncia), as criancas afetadas
muitas vezes morrem no periodo neonatal (Fridovich-Keil e Walter 2008).Com a triagem neonatal (TNN) para
galactosemia na década de 1960 tornou-se possivel identificar recém-nascidos afetados antes que eles
ficassem gravemente doentes, as vezes até mesmo antes que manifestassem os sintomas. (Beutler e Baluda
1966). A galactosemia causada pela deficiéncia da enzima galactose-1-fosfato uridil-transferase (GALT) pode
ser dividida em trés fendtipos clinicos / bioquimicos: (1) galactosemia classica; (2) galactosemia variante
clinica; e (3) galactosemia variante bioquimica. Esta categorizacdo é baseada na atividade da enzima GALT
residual; nos niveis de metabolitos de galactose (e. g., galactose-1-fosfato e galactitol na urina); e, mais
importante, a probabilidade de o individuo afetado desenvolver complicagdes agudas e crénicas em longo
prazo. Essa categorizagao permite o aconselhamento adequado dos pais de uma crianga com galactosemia
(Berry,2017). Ao londo de 7 anos de realizacdo da Triagem Neonatal para Galactosemia pude perceber como
integrante da equipe de cuidados que a instituicao de tratamento pds-TNN positiva pode retirar criangas da
assisténcia tercidria e evitar um pior progndstico (6bito), desta forma a galactosemia classica é uma doenca
tratavel de modo simples, sem necessidade de custos elevados para o SUS e sua tragem nado deve ser
descontinuada.O beneficio da detecg¢ao precoce por triagem neonatal e a restrigdo dietética rapida da
galactose, alcancada pela remocdo de produtos lacteos da dieta, faz com que os bebés afetados sejam
poupados dos sintomas agudos e potencialmente letais de doenca.

22 - Sim, Muitos profissionais de salde acreditam que galactosemia variante Duarte ndo resulta em doenca
clinica com ou sem intervencdo dietética; no entanto, hd também relatos em contrdrio e nenhum estudo
adequadamente fundamentado, confirmando ou refutando essa suposicao, foi relatado. Entretanto,
anomalias, como ictericia, que podem ser observadas em alguns bebés, se resolvem rapidamente quando é
realizada a troca do leite materno ou férmula de partida por uma férmula de baixa galactose. Como os dados
disponiveis sobre os resultados do neurodesenvolvimento de criangas com galactosemia variante Duarte sdo
conflitantes, mais estudos sdo necessdrios para determinar quais sdo os resultados a longo prazo e se a
ingestdo de galactose no primeiro ano de vida influencia o desfecho. Insuficiéncia ovariana prematura nao foi
relatada para meninas ou mulheres com galactosemia variante Duarte. ( Fridovich-Keil JL, Gambello MJ, Singh
RH, et al., 2014)

32-Ndo
42 - Nado

52 - Sim, Estudos referem que os pacientes com galactosemia com niveis mais elevados de GAL1P sao mais Clique aqui
propensos a ter um resultado negativo a longo prazo. A avaliacdo dos niveis de GAL1P em uma dieta com
restricdo de galactose pode ser (til para fornecer um progndstico para pacientes com galactosemia com
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genotipos raros ou novos, cujas apresentacdes clinicas ndo sdao bem conhecidas. No ambulatério de
galactosemia da Unidade de Genética do Hospital de Apoio de Brasilia-HAB em Brasilia,também estd em
andamento um estudo para avaliagdo das medidas de acompanhamento e sua correlagdo com o
neurodesenvolvimento.

12 - Concordo parcialmente da recomendagdo preliminar. A recomendagdo de ndo incluir a triagem esta
baseada principalmente no fato de nao haver ainda no Brasil dados fidedignos de incidéncia e identificagao
precoce da galactosemia.Na recomendacgdo se menciona a necessidade de implementar um programa piloto
para avaliar a taxa de falsos positivos de maneira representativa, adequar a linha de cuidados e garantir que o
diagndstico precoce ndo seja retardado.Uma das forma de garantir que o diagndstico precoce ndo seja
retardado seria tornar evidente para os profissionais de satde vinculados ao SUS a contraindicagcdo de uso de
tiras de glicemia baseadas na enzima MutQ-GDH, que falseia resultados de glicemia e retardam o possivel
diagndstico. A hipoglicemia associada a hipotonia é um dos primeiros sintomas da galactosemia, uma vez que
impede a conversdo da lactose em glicose. Tiras que utilizam a enzima MutQ-GDH identificam galactose
como glicose, o que leva a resultados falsamente elevados e dificultam a identificacao da hipoglicemia em
pacientes neonatos.Infelizmente no Brasil, diferentemente de outros paises do mundo, tiras que usam esta
tecnologia ndo estdo formalmente contraindicadas em pacientes neonatos ndo triados para galactosemia,
apesar de existir esta recomendacdao em Alerta de Tecnovigilancia da Anvisa (Alerta 1596 de
jun/2015).Reforcar esta recomendacdo seria uma forma de eliminar o risco de ndo diagndstico da doenga ou
de diagndstico tardio no SUS.Tenho comigo que fazer o levantamento de incidéncia da doenga como
recomenda o relatério da CONITEC deveria incluir no protocolo o monitoramento da glicemia em recém
nascidos utilizando sistemas de medi¢cdo com tiras Ndo Mut Q-GDH, como forma de identicar de forma eficaz
a hipoglicemia deste tipo de paciente.

22 - Sim, Apresento o Alerta 1596 da Anvisa, que tratou da baixa especificidade de sistemas de Clique aqui
monitoramento de glicemia baseados na enzima Mut Q-GDH.A informacgado sobre este alerta deveria ser mais

evidente na Instrucdo de Uso deste tipo de tira. Caberia a drea de produtos para diagndstico de uso In Vitro

da Anvisa (GEVIT) solicitar ao fabricante que dé evidencia desta informacéo, orientando os locais que ndo

fazem a triagem da galactosemia a NAo USAR o produto. Lembro que esta informac3o ja aparece na

Instrucdo de Uso em vigor deste tipo de produto, entretanto sem dar ao tema a devida importancia.

Considerando a ampla utilizacdo deste tipo de tira no SUS, existe ai um interesse comercial que com certeza

ultrapassa os limites de seguranca do paciente.

32 - Sim, Na avaliagdo econdmica, medidas preventivas para identificacdo e diagndstico da hipoglicemia
poderia justificar a ndo implementacao da triagem no SUS, mitigando o risco de ndo diagndstico ou
diagndstico tardio da doenga.

42 - Nao

52 - Sim, Consultar a Area de Tecnovigilancia da Anvisa e solicitar a opinido, uma vez que a agéncia
documentou bem este tema antes de publicar o Alerta N2 1596 em junho/2015.
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12 - Discordo totalmente da recomendacdo preliminar. Meu nome é Graziela Paronetto Machado Antonialli,
sou médica geneticista da Secretaria de Estado de Saude do Distrito Federal — Centro de Referéncia em
Doencas Raras — Hospital de Apoio de Brasilia. Escrevo em nome da esquipe multidisciplinar que atende neste
servico os pacientes triados pelo teste do pezinho para Galactosemia no Distrito Federal.O Distrito Federal
desde 2011 faz a triagem neonatal ampliada para todos os pacientes do SUS, e a Galactosemia estd entre as
doencas triadas. Todos os pacientes triados sdo encaminhados para o ambulatério de genética e sdo
atendidos por equipe multidisciplinar composta por geneticistas, nutricionistas, fonoaudiélogo e neurologista
pediatrica. Somos um exemplo nacional do impacto que a triagem neonatal para Galactosemia tem para os
pacientes prevenindo mortes prematuras e internagdes por complicacdes graves da doenca.A efetividade
clinica comparativa em relacdo a nao rastrear ou a implementacao de outros programas ainda ndo é
conhecida, embora os beneficios para a saude esperados sao irrefutdveis se o diagndstico e o tratamento
precoce sdo estabelecidos. O teste de rastreamento através da medicdo da GALT e GAL-1-P é seguro e
efetivo, o suficiente para modificar as condutas e os desfechos imediatos e em longo prazo nos pacientes
diagnosticados, diminuindo drasticamente a mortalidade destes pacientes nos primeiros dias de vida e sua
qualidade de vida a curto, médio e longo prazo.Por esse motivo somos favoraveis a inclusdo da Galactosemia
como doenga triada no teste do pezinho em nivel nacional e ndo concordamos com a posi¢ao da CONITEC.

2 - Sim, Nestes 7 anos de experiéncia, acompanhamos pacientes com Galactosemia cldssica e suas variantes
totalizando um total de 88 pacientes. Nenhum dos pacientes acompanhados neste servico apresentou déficit
cognitivo grave, lesGes oftalmoldgicas ou internagdes por complicagdes graves da doenga, o que seria
esperado para pacientes ndo triados de diagndstico tardio da doenca. Alguns pacientes apresentaram atraso
na aquisicdo da linguagem mesmo com adesdo completa ao tratamento, mas consideramos que essa
complicagdo é imensamente inferior a esperada para pacientes ndo tratados precocemente.

2 - Sim, N3o ha uma analise de custo para o Sistema Unico de Satde do Brasil. O tratamento da doenga é
estritamente nutricional, e apesar de desconhecermos em ndmeros o custo de uma triagem para
Galactosemia, sabemos que um paciente triado em tratamento, acima de 1 ano usa em média 4 latas de
férmula isenta de galactose mensalmente, a um custo de 44 reais a lata, este curso sem divida é menor do
gue o que seria gasto com internagGes e tratamentos realizados para um paciente com diagndstico tardio da
doenca.

2-Nao

52 - Nao
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