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ENCAMINHAMENTO PARA TDN - VIA UBS

NOME: MATHEUS ALVACETE LIMA

Paciente com diagndstico de Distrofia Muscular de Duchenne (CID G71), delecdo dos éxon 46-47, com
perda de marcha aos 12 anos, evoluindo com leve sintomas de hipoventilagdo noturna e pneumonia de repeticdo.
Espirometria recente (01/25 = CVF: 90%). Necessita de encaminhamento para o Centro de Tratamento de Doengas
Neuromusculares (TDN) via UBS para orientag3o de fisioterapia respiratoria e avaliar inicio de ventilagdo ndo
invasiva.

ORIENTAGOES:
1. Ir a UBS mais préxima da sua residéncia.

2. Procurar o setor de REGULACAO da UBS e solicitar o agendamento para o ambulatério de doencas
neuromusculares (TDN), inserindo no SIGA SAUDE o cédigo 0301059012 - avaliagdo para instalacdo de
equipamento de ventilacdo n3o invasiva. No campo "Especialidade", selecionar: Fisioterapia.

ou
2. Solicitar envio de email para drl.bipap@gmail.com (somente a UBS ou secretaria de saude pode enviar o email).
O local que fornece o BIPAP é o TDN (Tratamento de Doengas Neuromusculares / AFIP)

e Rua Dr. Diogo de Faria 508 Vila Clementino cidade de SAO PAULO.
e TEL11-50823238.

O TDN n3o fornece o BIPAP se o paciente nio estiver cadastrado no SIGA SAUDE.

O TDN realiza exames de Espirometria e Polissonografia.

N3do precisa passar em médico pneumologista ou neurologista via UBS.
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DAM/L/N°16057/13 Sao Paulo, 30 de agosto de 2013
20643

limo(a). Sr(a).
Vanessa De Fatima Alvacete

Atendendo sua solicitagdo de 09/08/2012 e dentro dos preceitos da Etica Médica e da legislacdo vigentes,
transcrevemaos abaixo as informagdes constantes do arquivo desta Divisao:

O(A) paciente MATHEUS ALVACETE LIMA, regisiro HC n°14042127-E, RG n°571012516 teve passagem

ambulatorial diz 19/02/2013, 21/25/2012, 22/07/2013, 83/08/2013.
Diagnéstico: G71.0 - Distrofia muscular de Duchenne. Conduta: Tratamento clinico.

Cordiaimente,

DR. MARCIO BICZYK DO AMARAL
CRM: 62289
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Nome: Matheus Alvacete Lima Registro: C-26115
Data de Nascimento: 15/04/2003 Sexo: ( )F(X)M
Material: amostra de sangue periférico coletada pelo CEGH Coleta: 20/03/2013

Exame Solicitado:
Encaminhamento:

Pesquisa de mutagdo no gene da Distrofina

Dr. José Paulo Nereo Relatério: 30/04/2013

Indicagao:

Metodologia:

Resultados:

Interpretacao:

Comentarios:

Resultados de exames laboratoriais devem ser interpretados sempre em conjunto com os dados

Teste molecular solicitado para pesquisa de delecdo ou duplicagdo no gene da
Distrofina. O paciente apresenta quadro clinico compativel com o diagnéstico de
Distrofia Muscular do tipo Duchenne (DMD).

1.Deosagem da Enzima Creatinofosfogquinase (CK) reglizada pelo Laboratorio de
Andlises Clinicas da Faculdade de Ciéncias Farmacéuticas — USP
(Valores de referéncia para mulheres: 26-155 U/L e para homens: 26-189 U/L)

2.Anélise de delecdo e duplicagdo nos 79 exons e da regido promotora do gene da
Distrofina pela técnica de MLPA (Multiplex Ligation-dependent Probe Amplification -
MRC Holland SALSA kit P034/P035). Este método ndo detecta mutacdes de ponto.

1- CK : 6450 U/L (laudo de resultados n°® 8862F).
2- Foi detectada delecdo dos exons 46 e 47 do gene da Distrofina (delecao fora
de fase).

O resultado acima é compativel com o diagndstico de Distrofia Muscular do tipo
Duchenne (DMD).

1- A DMD € uma doenca genética ligada ao cromossomo X que afeta individuos do
sexo masculino.

2- As mulheres da familia podem ser portadoras assintométicas da mutacio
responsavel pela doenca e transmiti-la a seus descendentes.

3- O resultado acima permite a detecgdo de possiveis portadoras na familia do
paciente.

clinicos do paciente.

Dadas as potenciais implicagdes para outros membros da familia, todos os testes genéticos devem ser

acompanhados de
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Nome: Vanessa de Fatima Alvacete Lima Registro: C-26116
Data de Nascimento: 09/12/1982 Sexo: ( X )F( M
Material: amostra de sangue periférico coletada pelo CEGH Coleta: 20/03/2013
Exame Solicitado: Deteccéo de portadora de mutacdo no gene da Distrofina

Encaminhamento: Dr. José Paulo Nereo ; Relatério: 30/04/2013

Indicagéao:

Metodologia:

Resultado:

Interpretacgao:

Comentarios:

Teste molecular solicitado para confimnar/excluir condicdo de portadora de
mutacdo no gene da Distrofina. A consulente tem um filho, Matheus (C-
26115), com diagnéstico molecular de Distrofia Muscular do tipo Duchenne
(delecdo dos exons 46 e 47 do gene da Distrofina).

Andlise de delecdo e duplicagdo nos 79 exons e da regido promotora do gene
da Distrofina pela técnica de MLPA (Multiplex Ligation-dependent Probe
Amplification - MRC Holland SALSA kit P034/P035). Este método ndo detecta
mutacdes de ponto.

Foi detectada delecdo em heterozigose dos exons 46 e 47 do gene da
Distrofina.

O resultado acima indica que a consulente € portadora da mutacdo
responsavel pela Distrofia Muscular do tipo Duchenne (DMD) em sua familia.

1- A DMD é uma doencga genética ligada ao cromossomo X que afeta geralmente
individuos do sexo masculino. As mulheres da familia podem ser portadoras
assintomaticas da mutacéo responsavel pela doenca.

-2- O risco de que um futuro filho da consulente seja afetado por DMD é 50%,
considerado alto. Este também € o risco de que uma filha seja portadora da
mesma mutacio.

Dadas as potenciais implicagdes para outros membros da familia, todos os testes genéticos devem ser
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