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Nos termos da alinea a) do n° 2 do artigo 2° do Decreto Regulamentar n° 14/2012, de 26 de janeiro,
a Dire¢do-Geral da Saude, por proposta do Departamento da Qualidade na Saude emite, na area
da qualidade organizacional, a seguinte

NORMA

1. Todas as pessoas com doengas lisossomais de sobrecarga (DLS), acompanhadas em

Centros de Referéncia (CR) ou em Centros de Tratamento de Proximidade (CTP), devem ser

avaliadas para realizacdo de tratamento em regime domiciliario’. Sdo alguns exemplos

destas doencas', as seguintes:

a)

b)

Doenca de Fabry;

Doenca de Gaucher;

c¢) Doenca de Pompe;

d) Mucopolissacaridoses |, I, IVA, VI, VII;

e) Deficiéncia da Lipase Acida Lisossomal.

2. E elegivel para tratamento domicilidrio a pessoa que cumprir cumulativamente os

seguintes critérios??":

a) Portadora de Doenca lisossomal de sobrecarga em fase clinicamente estavel;

b)

Sob terapéutica passivel de ser administrada em regime domiciliario’;

I Consultar as terapéuticas passiveis de serem administradas em regime domicilidrio na
Informacdo Complementar.
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€) Auséncia de rea¢des adversas ao medicamento durante pelo menos 6 meses de
tratamento em regime de Hospital de Dia, com boa tolerancia;
d) Preferéncia e consentimento informado, escrito e esclarecido do doente e/ou
representante legal para realiza¢do de tratamento em regime domiciliario;
e) Condic¢Bes higieno-sanitarias basicas e de habitabilidade adequadas no domicilio
para a administracdo da terapéutica;
f) Existéncia de telefone ou telemdvel para fins de contacto com a equipa da Unidade
Mével de Apoio ao Domicilio (UMAD) ou outra Equipa de Tratamento Domicilidrio

(ETD) similar.

3. A admissdo para tratamento em regime domicilidrio assenta numa decisdo partilhada

entre o doente e a equipa multidisciplinar do CR que o acompanha. Para este efeito:

a) A equipa do Hospital de Dia do CR ou do CTP deve confirmar a boa tolerancia e
auséncia de reacbes adversas ao farmaco durante pelo menos 6 meses de

tratamento em regime de Hospital de Dia;

b) O médico assistente deve informar o doente e/ou o representante legal sobre a
situacdo clinica e proposta de tratamento, esclarecendo as suas duvidas, os
beneficios e potenciais riscos desta modalidade terapéutica. Deve obter o
consentimento informado do doente e/ou representante legal e prescrever o

regime de tratamento domiciliario;

¢) O doente e/ou o representante legal devem dar o seu consentimento informado,
esclarecido e por escrito para o tratamento domiciliario, ao Médico assistente (ou,
em alternativa, ao Coordenador do CR) e devem comprometer-se ao cumprimento

regular do tratamento;

d) AequipadaUMAD ou outra ETD similar existente em cada CR ou CTP deve verificar
a existéncia de condi¢des adequadas no domicilio para a administracdo dos

medicamentos.
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4. O tratamento domiciliario das DLS deve ser realizado por uma UMAD ou outra ETD similar

existente em cada CR ou CTP, em articulacdo com as equipas de profissionais de satide do

CR, dos CTP, do Hospital de Dia e da Farmacia Hospitalar.

5. Na transi¢do de cuidados do Hospital de Dia para o Tratamento Domiciliario, a equipa de
profissionais de saude da UMAD/ETD deve acompanhar o doente, no minimo nas duas

Ultimas sessdes de tratamento no Hospital de Dia.

6. Aprescricao das terapéuticas de administracdo intravenosa deve ser restrita aos CR, sendo

realizada através dos sistemas de prescri¢cdo das unidades hospitalares.

7. Os CR e os CTP devem garantir que o armazenamento, a dispensa, a preparacao, o
transporte e a administracdo dos medicamentos decorre segundo as boas praticas clinicas,
os protocolos em vigor no CR e as recomendac8es relativas a cada medicamento definidas

nos respetivos RCM.

8. O transporte dos medicamentos ao domicilio dos doentes é assegurado pela equipa da
UMAD/ETD, em mala refrigerada (temperatura controlada entre 2 e 8°C), com registo
regular da temperatura, e em condi¢des adequadas a estabilidade das preparacdes, de
acordo com o resumo das carateristicas dos medicamentos (RCM) (ver Informacdo

Complementar).

9. A administracdo dos medicamentos realiza-se em contexto domiciliario, sob
monitoriza¢do presencial por, pelo menos, um Enfermeiro da UMAD/ETD com formacao e
treino em suporte imediato ou avanc¢ado de vida, durante a perfusdo e até, pelo menos,

30 minutos ap6s o seu término.

10. Em todos os procedimentos no ambito do tratamento domicilidrio devem ser
implementadas medidas de prevenc¢do e controlo de infecdo e deve ser assegurada a
correta gestdo de residuos hospitalares, de acordo com a legislacdo em vigor e com as
Normas da Dire¢do-Geral da Saude sobre prevencdo e controlo de infe¢des relacionadas

com os cuidados de saude.
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11. A equipa da UMAD ou ETD similares deve reforcar a informacdo, ao doente e/ou cuidador,
sobre a vigilancia de sinais e sintomas de alarme, potenciais rea¢des adversas e efeitos

indesejaveis.

12. A administracdo da terapéutica, avaliagdo clinica e ocorréncias nos tratamentos deve ser

registada no processo clinico eletrénico do utente.

13. Os CR e os CTP devem disponibilizar aos doentes em tratamento domicilidrio um contacto

telefénico acessivel 24 horas por dia.

14. A monitoriza¢do da seguranca da terapéutica administrada em regime domiciliario é
realizada através do Sistema Nacional de Farmacovigilancia, INFARMED, |.P, devendo as
suspeitas de reac8es adversas aos medicamentos (RAM) ser notificadas através do Portal

RAM.

15. Perante a ocorréncia de uma reacdo adversa:

a) Todos os acontecimentos devem ser comunicados imediatamente a equipa do CR

e ao médico assistente do doente;

b) Em caso de reacdo anafilatica deve ser adotado o procedimento nos termos da

Norma da Dire¢ao-Geral da Saude;

c¢) Em caso de rea¢do adversa moderada/grave ou reacdo anafilatica, devem ser
ativados os protocolos de emergéncia médica com encaminhamento do doente
para Servico de urgéncia hospitalar através do Centros de Orientacdo de Doentes

Urgentes (CODU) do Instituto Nacional de Emergéncia Médica (INEM, I.P.)

16. Os doentes com DLS em tratamento domiciliario devem ser reavaliados, com a
periodicidade minima semestral, relativamente a eficacia, seguranca e garantia de adesao

ao tratamento.

17. No caso de alteragdo dos termos dos pontos 2 e 3 da presente Norma, a Equipa da

UMAD/ETD e o médico assistente devem avaliar a pertinéncia da continuacdo do
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tratamento domiciliario, com retoma do tratamento em Hospital de Dia, ficando a decisdo

sobre a sua suspensdo registada em processo clinico.

18. As Equipas das UMAD e as ETD similares, que vdo assegurar o tratamento domiciliario nos
doentes com DLS, devem ser constituidas por Enfermeiros com conhecimento, experiéncia
e formacao técnica e cientifica para acompanhamento de pessoas com DLS, sendo que o
reconhecimento destas competéncias cabe a Coordenacao do CR, apds ouvido o parecer
da equipa de avaliacdo multidisciplinar do CR formada especificamente para esse efeito.
Os Enfermeiros das equipas das UMAD/ETD devem ainda possuir formacao atualizada em
suporte imediato ou avancado de vida, prestada por entidade formadora certificada por

organismo competente para este efeito.

19. No Anexo | constam as competéncias e responsabilidades de cada interveniente do

Tratamento domicilidrio das DLS.

20. Deve constar do processo clinico a decisdo fundamentada da eventual impossibilidade da

aplica¢do da presente Norma.

21. O conteudo da presente Norma sera atualizado sempre que a evidéncia cientifica

assim o justifique.
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Norma ne 2/2024 de 16/5/2024 5/16

Alameda D. Afonso Henriques, 45 | 1049-005 Lisboa - Portugal | Tel: +351 21 843 05 00 | Fax: + 351 21 843 05 30 | E-mail: geral@dgs.min-saude.pt | www.dgs.pt



REPUBLICA desde
PORTUGUESA 1899

saDE Diregdo-Geral da Satide

INFORMAGAO COMPLEMENTAR

A. AsDoencas Lisossomais de Sobrecarga afetam 25 recém-nascidos em cada 100 000 nados-
vivos em Portugal??. As terapéuticas de substituicdo enzimatica e de redugdo do substrato
desenvolvidas nos ultimos anos tém permitido retardar significativamente a evolugdo da
lesdo organica. A efetividade do tratamento de reposicdo enzimatica assenta na sua

instituicdo atempada e na garantia da sua continuidade ao longo de toda a vida do doente".

B. Considerando o relevante impacto na qualidade de vida, justifica-se a implementac¢ao de
um modelo de prestacdo de cuidados em regime de proximidade, que aumente o conforto
da pessoa e seus cuidadores, a par dos ganhos em eficiéncia. Importa assim estabelecer
as boas praticas que facilitem o acesso a estas terapéuticas, indo ao encontro da Pessoa e

assegurando a equidade, adequacdo e seguranca da prestacdo de cuidados de saude.

C. Sem prejuizo de atualizacdes de indica¢des terapéuticas, sdo exemplos de medicamentos
atualmente passiveis de serem administrados em regime domiciliario a pessoas com DLS

os seguintes (Quadro 1):

Quadro 1. Algumas terapéuticas especificas de DLS passiveis de ser administradas em regime

domiciliario.

Doenca Terapéutica

Agalsidase alfa (Replagal®); Agalsidase beta
Doenca de Fabry R ——
zy E

Imiglucerase (Cerezyme®); Velaglucerase alfa
Doenca de Gaucher

(Vpriv®);
Doenca de Pompe Alglucosidase alfa (Myozyme®)
Mucopolissacaridose | Laronidase (Aldurazyme®)
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Mucopolissacaridose Il (Hunter) Idursulfase (Elaprase®)
Mucopolissacaridose IV A (Morquio A) Elosulfase alfa (Vimizim®)
Mucopolissacaridose VI (Maroteaux-Lamy) Galsulfase (Naglazyme®)
Mucopolissacaridose VI (Sly) Vestronidase alfa (Mepsevii®)
Deficiéncia de Lipase Acida Lisossomal Sebelipase alfa (Kanuma®)

D. Aseguranca das pessoas com DLS é essencial em todo o processo. Nas etapas de avaliagcdo
da elegibilidade e de confirmagdo de condi¢8es cumulativas para a inclusdo no regime de
tratamento domiciliario (constantes no Ponto 2 e 3 da presente Norma), deve ser avaliada
a capacidade de compreensdo dos cuidados necessarios e tratamentos prescritos (pelo
doente e/ou cuidador), bem como a sua capacidade fisica e emocional que permita a

colaboragdo nos procedimentos.

E. Na etapa da transi¢ao de cuidados do Hospital de Dia para a modalidade de Tratamento
Domiciliario, o acompanhamento conjunto da equipa da UMAD/ETD nas sessdes de
Hospital de dia visa o estabelecimento de uma relagdo com a pessoa com DLS; uma
adequada comunicacdo e transmissdo da informacdo entre as equipas de profissionais
sobre o estado de sauide da pessoa, da sua doenca e comorbilidades e do seu tratamento,
garantindo assim um plano personalizado de cuidados e uma interligacdo dos cuidados a

prestar.

F. O transporte e acondicionamento de medicamentos e materiais de consumo clinico nos
tratamentos domiciliarios deve obedecer aos seguintes requisitos:
a) Garantir a manutencdo das caracteristicas dos medicamentos até ao final do seu
prazo de validade com monitorizacdo e registo de todas as condicdes;
b) Garantir as condi¢des necessarias de espaco, luz, temperatura, humidade e
seguranca, que assegure a estabilidade dos mesmos no transporte e
acondicionamento apds preparacao, de acordo com o RCM de cada medicamento

(Quadro 2).
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Quadro 2. Condic¢des de temperatura e exposicdo no transporte de algumas terapéuticas especificas

de DLS administradas em regime domiciliario.

Medicamento

Condicdes de temperatura e transporte apds preparagao

Agalsidase alfa (Replagal®)

24 horas entre 2 a 8°C;

Agalsidase beta (Fabrazyme®)

24 horas entre 2 a 8°C;

Imiglucerase (Cerezyme®)

24 horas entre 2 a 8°C com protecao da luz;

Velaglucerase alfa (Vpriv®)

24 horas entre 2 a 8°C ao abrigo da luz;

Alglucosidase alfa (Myozyme®)

24 horas entre 2 a 8°C ao abrigo da luz;

Laronidase (Aldurazyme®)

24 horas entre 2 a 8°C;

ldursulfase (Elaprase®)

24 horas entre 2 a 8°C;

Elosulfase alfa (Vimizim®)

24 horas entre 2 a 8°C seguido de 24 horas entre 23 a 27°C;

Galsulfase (Naglazyme®)

24 horas entre 2 a 8°C seguido de 24 horas entre 23 a 27°C;

Vestronidase alfa (Mepsevii®)

36 horas entre a 2 a 8°C seguido de 6 horas a temperatura

ambiente até ao maximo de 25°C;

Sebelipase alfa (Kanuma®)

24 horas entre 2 a 8°C ou 12 horas a <25°C.

G. O registo regular da temperatura deve ser realizado preferencialmente com recurso a

H.

datalogger.

Tal como mencionado no Ponto 10 da presente Norma, a prevencdo e o controlo das

infecbes associadas aos cuidados de saude, assim como a gestdo de residuos nos

procedimentos de tratamento domiciliario, devem cumprir a legislacdo em vigor (Decreto-

lei n° 73/ 2011). Para este efeito, os CR e os CTP devem implementar protocolos que

definam:

a. Um sistema de triagem e separacao de materiais reciclaveis, bem como a sua

recolha e armazenamento dos residuos nos diferentes espacos;
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b. Os circuitos de transporte de medicamentos e materiais clinicos e de recolha de

residuos (com as Unidades Locais do PPCIRA);

c. Plano de prevencao de acidentes com materiais cortantes e perfurantes nas malas
de visita domiciliaria;

d. Um plano de limpeza e conservacao das viaturas afetas a UMAD/ETD.

I. A avaliagdo da implementa¢do Tratamento Domiciliario das Pessoas com Doencgas
Lisossomais de Sobrecarga, devera incluir os seguintes indicadores:
a) Taxa de adesdo ao tratamento;
b) Taxa de reacBes adversas no domicilio;
€) Taxa de rea¢des adversas graves no domicilio;

d) Satisfacdo dos utentes.
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FUNDAMENTAGCAO DOS PONTOS NORMATIVOS

A. As doencas lisossomais de sobrecarga (DLS) sdo disturbios de afecdo multissistémica e
progressiva, que decorrem da deficiéncia hereditaria de uma das mais de 40 enzimas
lisossomais, conduzindo a acumula¢do de substratos em diversos 6rgdos e tecidos. A sua
apresentacdo clinica é heterogénea em diferentes fases da vida da pessoa, exigindo cuidados
multidisciplinares prestados em CR por equipas especializadas. As terapéuticas de reposi¢ao
enzimatica tém permitido alterar significativamente a elevada morbilidade e a histéria natural
dessas doencas'.

B. O tratamento domiciliario das DLS encontra-se implementado ha mais de uma década em
varios paises do mundo 22",

C. O tratamento domicilidrio das DLS esta associado a maior qualidade de vida, satisfacdo e
compliance terapéutica dos doentes/cuidadores 281> 17.19,20,

D. O tratamento domicilidario das DLS demonstrou ser seguro em doentes adequadamente
selecionados #7:916.18,19, 21,

E. Os seus beneficios e seguranca ja foram publicados em varias DLS, nomeadamente na
doenca de Fabry 20 Gauche’” & ™ 12 Pompe?' e Mucopolissacaridoses', incluindo
Mucopolissacaridose tipo | 3, 11 1416, 20 [VAT8 g V|, 14.17

F. Durante a pandemia por COVID-19, o tratamento domicilidrio das DLS permitiu evitar a
interrup¢do dos tratamentos e consequente agravamento clinico dos doentes 23?7,

G. A Rede Europeia de Referenciacdo das Doencgas Hereditarias do Metabolismo (MetabERN)
recomendou o tratamento domiciliario dos doentes com DLS sempre que possivel durante a
pandemia por COVID. 228
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AVALIACAO

A. A avaliacdo da implementagao da presente Norma é continua, executada a nivel local, regional
e nacional, através de processos de auditorias internas e externas.

SIGLAS / ACRONIMOS

CR - Centros de Referéncia

CTP - Centros de Tratamento de Proximidade
DLS - Doengas Lisossomais de Sobrecarga
ETD - Equipa de Tratamento Domiciliario

RCM - Resumo das Caracteristicas do medicamento

UMAD - Unidade Moével de Apoio ao Domicilio

APOIO CIENTIFICO

A. A presente Norma foi elaborada no ambito do Departamento da Qualidade na Saude da
Direcdo-Geral da Saude e da Comissao Coordenadora do Tratamento das Doencas Lisossomais de
Sobrecarga, nos termos do Despacho n.°2545/2013.

B. O Painel de Peritos da presente Norma foi constituido por: Anabela Oliveira, Ana Cristina
Ferreira, Elisa Ledo Teles, Esmeralda Martins, Maria Carmo Macario, Olga Azevedo, Sandra Alves,
Tabita Maia.

C. Os peritos envolvidos na elaboracao da presente Norma cumpriram o determinado pelo
Decreto-Lei n.° 14/2014 de 22 de janeiro, no que se refere a declaracdo de inexisténcia de
incompatibilidades.

D. A presente norma foi submetida a auscultacdo da Dire¢do Executiva do SNS, I.P., Conselho para
Auditoria e Qualidade da Ordem dos Médicos, através dos seus Colégios de Especialidade, Ordem
dos Enfermeiros, INFARMED, |.P.e ACSS, I.P.
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SAUDE

ANEXO

Diregdo-Geral da Satide

Responsabilidades dos Intervenientes no Tratamento Domiciliario de DLS

INTERVENIENTE

ATRIBUICOES E RESPONSABILIDADES

Médico Assistente

Prescrever a terapéutica;

Avaliar a tolerancia ao farmaco;

Explicar o procedimento do tratamento e apurar a preferéncia do doente;
Propor o doente para tratamento domiciliario;

Obter o consentimento informado do doente;

Prescrever o regime de tratamento domicilirio;

Coordenacdo do CR

Coordenar e articular com os varios intervenientes no tratamento domiciliario;
Verificar condi¢Bes de elegibilidade do doente para tratamento domicilidrio;
Assegurar a formacao da equipa da UMAD/ETD do CR e dos CTP no tratamento
domicilidrio dos doentes com DLS;

Garantir os requisitos minimos de recursos humanos e materiais

determinados na presente Norma;

Equipa do Hospital de
Dia do CR ou CTP

Articular com o médico assistente, coordenagado do CR e equipa da UMAD/ETD

para garantir a transicdo adequada dos cuidados a prestar;

Equipa da UMAD/ETD
do CRou CTP

Possuir a formagdo adequada para a administracdo das terapéuticas de DLS e

atuagdo em caso de reacdo adversa;
Avaliar as condi¢8es no domicilio para a administracdo dos medicamentos;
Agendar os tratamentos de acordo com a preferéncia do doente e prescri¢ao;

Receber os medicamentos da farmacia hospitalar e garantir o seu transporte
e administragdo no domicilio, segundo as boas praticas clinicas, protocolos em
vigor no CR e normas relativas a cada medicamento;

Vigiar o doente durante o tratamento, de acordo com boas praticas clinicas e
protocolos clinicos em vigor no CR;

Transportar o material e os farmacos adequados e necessarios para uma

eventual intervencdo em situagdo de emergéncia;

Atuar de acordo com o definido nesta Norma em caso de rea¢do adversa;
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e Comunicar e notificar as rea¢8es adversas medicamentosas;

e Disponibilizar o contacto telefénico de prevenc¢do aos doentes;

Farmacia hospitalar

do CR

e Articular com a Coordenacao do CR, UMAD/ETD do CR e Farmacia do CTP;

e Verificar o circuito do medicamento e garantir a seguranca de todo o circuito;

Farmécia hospitalar e Articular com a Farmacia do CR e equipa da UMAD do CTP;

do CTP e Verificar o circuito do medicamento e garantir a seguranca do mesmo desde a

sua rececdo do medicamento até a administragdo do mesmo no domicilio.
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