DEFICIENCIA DE BIOTINIDASE (DB)

Portaria Conjunta SAS/SCTIE/MS n° 13 — 04/05/2018

Medicamento BIOTINA

CID 10 E88.9

Apresentacao 2,5 mg (capsulas)

Inclusao Pacientes com diagndstico de DB confirmado por medida plasmatica da atividade

enzimatica da biotinidase (teste laboratorial) e com atividade residual inferior a 30%

da atividade normal (DB leve ou grave), caracterizadas por:

-> DB Leve: 10%-30% da média da atividade sérica normal de biotinidase (em
relacdo ao controle do padrao laboratorial);

-> DB Grave: menos de 10% da média da atividade sérica normal de biotinidase
(em relagdo ao controle do padrao laboratorial).

Pacientes com resultados da triagem neonatal alterados serdo classificados como
suspeitosaté a confirmagdo ou nao do diagnodstico, o qual serd estabelecido a
partir da determinacao quantitativa da atividade sérica de biotinidase.

Anexos Obrigatdrios

-> DB Leve ou Grave:
- Exame laboratorial: determinagdo quantitativa plasmatica da atividade
enzimatica da biotinidase por método colorimétrico ou fluorimétrico.

=> Casos suspeitos:

- Para abertura do processo: cépia de 2 resultados de exame do teste do pezinho
com alteracdo da enzima biotinidase (parcial ou total); E

- Para_a 12 renovacdo (apds 6 meses): Exame laboratorial: determinacgdo
guantitativa plasmatica da atividade enzimatica da biotinidase por método
colorimétrico ou fluorimétrico; QU

- Para abertura do processo: Andlise de DNA (pesquisa de mutagdes) — restrito a
casos especiais quando hd necessidade de elucidacdo diagndstica em resultados
enzimaticos contraditérios ou diagndstico pré-natal, por exemplo.

Observacdo: A 12 renovagao de casos suspeitos, na qual deve ser anexado cépia
de exame laboratorial de determinagdo quantitativa plasmatica da atividade
enzimatica da biotinidase por método colorimétrico ou fluorimétrico, devera ser
encaminhada a DIAF para avaliacdo central.

Administragao

=> DB Leve: dose inicial 5 mg/dia (independentemente do peso corporal);
=> DB Grave: dose inicial 10 mg/dia (independentemente do peso corporal);
-> Caso suspeito: dose inicial 10 mg/dia (independentemente do peso corporal).

AUMENTO DE DOSE:

Para casos sem resposta com a dose-padrdao ou com exacerbag¢des da doenga, o que
raramente ocorre, doses maiores (até 20 mg/dia) podem ser utilizadas em servigos
de referéncia, entre eles o de triagem neonatal. As solicitacbes de aumento de
dose (até 20 mg/dia) deverdo ser encaminhados para avaliagdo central da DIAF.

Prescricdo Maxima
Mensal

248 capsulas

Monitoramento

=> Aconselhamento genético;

=> 0 acompanhamento clinico ambulatorial deve ser mensal até que haja remissao
completa do quadro clinico, sendo feito apds o controle total dos sintomas
trimestralmente durante o primeiro ano de vida, semestralmente entre 1-5 anos
e anualmente apds os 5 anos;

=> Os pacientes diagnosticados ainda assintomaticos devem fazer avaliagdo
audioldgica e oftalmoldgica a cada 2 anos até os 16 anos de vida. Naqueles cujo
diagndstico foi estabelecido ja com essas manifestacdes, as avaliacGes de
monitorizacao devem ocorrer pelo menos anualmente até os 16 anos de vida.
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Monitoramento
(continuacao)

Apds essa idade, as avaliagbes podem manter-se bianuais ou conforme a
sintomatologia.

Exclusao

Apresentar hipersensibilidade ao fdrmaco ou aos componentes da férmula.
Casos suspeitos que ndo apresentarem confirmacdo de deficiéncia de biotinidase.

Tempo de Tratamento

O tratamento devera ser mantido por toda a vida, ndo havendo indicacdo de
reducdo de dose, mesmo apds a melhora clinica ou a remissdo completa dos
sintomas.

Validade dos Exames

Indeterminada.

Especialidade Médica

Nao especificada no PCDT a especialidade médica necessaria.

Renovacao

=> DB LEve e DB Grave
- LME;
- Receita médica.

=> Casos suspeitos:
> 19 renovacdo (apds 6 meses da abertura do processo):
- LME;
- Receita médica;
- Exame laboratorial: determinacdo quantitativa plasmatica da atividade
enzimatica da biotinidase por método colorimétrico ou fluorimétrico.

> Demais renovacdes:
- LME;
- receita médica.

Adequacao

- LME;

- Receita médica;

- Laudo médico justificando a necessidade de aumento de dose;
- Exames comprobatdrios (se necessario).

Observagoes:

O aconselhamento genético e o atendimento dos casos devem ser realizados conforme o estabelecido pelo
Programa Nacional de Triagem Neonatal do Ministério da Saude.

Na andlise dos resultados, é importante atentar para fatores responsaveis por resultados de testes
falso-positivos (como prematuridade, doenga hepatica, ictericia e fatores ambientais e técnicos — sendo
necessarios cuidados com a coleta, a conservagdo da amostra, o tempo de processamento, o transporte, etc.)
e falso-negativos (como uso de sulfonamidas e transfusdo de hemoderivados).

Gestantes com DB parecem ndo apresentar aumento: de risco significativo de malformacées fetais, sendo
indicado o tratamento com biotina em gestantes com DB.

CID-10:

E88.9 Disturbio metabdlico ndo especificado.
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