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MINISTÉRIO DA SAÚDE
SECRETARIA DE ATENÇÃO ESPECIALIZADA À SAÚDE
DEPARTAMENTO DE ATENÇÃO ESPECIALIZADA E TEMÁTICA
COORDENAÇÃO-GERAL DE DOENÇAS RARAS


Anexo II. Nota Técnica nº 42/2026-CGRAR/DAET/SAES/MS
[bookmark: _GoBack]Relatório de Primeira Consulta do Serviço de Terapia Gênica Habilitado (Zolgensma®)


1. DADOS INSTITUCIONAIS

LOCAL:	 
DATA:  
CNES: 
CIDADE/ESTADO: 

2. IDENTIFICAÇÃO DO PACIENTE

Nome do Paciente: 
CPF: 
Data de Nascimento: 
Idade: 
Sexo: 
Raça/cor:
Nome da mãe: 
Nome do responsável legal:
Endereço Residencial: 
CEP: 
Telefone:
E-mail:






3. DIAGNÓSTICO MOLECULAR
3.1 MÉTODO: 

	“Técnica de diagnóstico confirmatório molecular.”







3.2 VARIANTE: 

	“Alteração molecular e classificação de acordo com a ACMG.”






4. HISTÓRICO MÉDICO ATUAL

	Ex: “Sintomas principais: Detalhe a queixa principal e os sintomas associados, especificando início, duração e intensidade.
Cronologia dos eventos: Descreva a evolução dos sintomas ao longo do tempo.
Tratamentos prévios: Liste tratamentos já utilizados e seus resultados, incluindo efeitos colaterais.
Relação com outras condições: Explique a interação com outras condições médicas.
Exames realizados: Apresente resultados conhecidos e mencione exames pendentes.
Observações adicionais: Inclua comentários do paciente e o impacto na vida diária.”



5. HÁBITOS DE VIDA

Medicações de uso de contínuo:

	1. (Nome da medicação – Posologia)
2.
3.
...




Restrições Alimentares: (    )  Sim. (    )  Não.

Padrão de Sono: (   ) Normal. (  ) Alterado.

Eliminações fisiológicas: (    )  Sim. (    )  Não.



Histórico Vacinal Atualizado: (    )  Sim. (    )  Não.

6. ANTECEDENTES PESSOAIS

6.1 DADOS MATERNOS E GESTACIONAIS:

Gestações: (Número de gestações)

Abortos: (Número de abortos)

Consultas Pré-Natais: (Número de consulta pré-natais)

Tipo de Parto: (Cesariana)

Apresentação: (Pélvica)

Sorologias Maternas Negativas (    )  Sim. (    )  Não.

Caso a resposta seja sim para sorologias maternas, especifique e relate brevemente se houve tratamento e como foi empregado:

	





6.2 HISTÓRICO DO RECÉM-NASCIDO:

Idade Gestacional:  (xx semanas e x dias)

(APGAR) 1º minuto: (    )   | 5º minuto: (    )

Necessitou de Reanimação Neonatal: (    )  Sim. (    )  Não.

Hipotonia ao nascimento: (    )  Sim. (    )  Não.

Peso: (gramas)

Perímetro Cefálico: (centímetros)

Estatura: (centímetros)

Realizou Triagem Neonatal (    )  Sim. (    )  Não.

Está em uso de ventilação mecânica? (    )  Sim. (    )  Não.


7. HISTÓRIA FAMILIAR

Consaguinidade: (    )  Sim. (    )  Não.

	“Relatar histórico familiar de pelo menos 3 gerações (Avós, Pais e irmãos) sobre doenças neuromusculares.”
Informar se dentro da família há relatos sobre abortos de recorrências, malformações, doenças neuromusculares, doenças de prevalência familiar, síndromes genéticas e outras condições suspeitas com padrões de heranças genéticas reconhecíveis.”





8. EXAMES COMPLEMENTARES

8.1 LABORATORIAL:

	





8.2 IMAGEM:

	





8.3 TRIAGEM NEONATAL:

Triagem Neonatal Alterada (Teste do Pezinho): (    )  Sim. (    )  Não.

Houve alterações persistentes, quais? 

	







Está em acompanhamento para essas alterações?

	





Realizou qPCR ou MLPA ou NGS painel NGS estendido para triagem neonatal (Teste da Bochechinha): 

(    )  Sim. (    )  Não.


Houve alterações, quais? 

	






8.4 OUTROS:

	





9. RELATÓRIOS E AVALIÇÕES MÉDICAS OU INTERDISCIPLINARES

	









10. EXAME FÍSICO

	1. Sinais Vitais: Frequência cardíaca; Frequência respiratória; Pressão arterial
2. Antropometria 
3. Ectoscopia 
4. Sistema Cardiovascular
5. Sistema Respiratório
6. Sistema Gastrointestinal
Avaliação neurológica









11. DADOS PRÉ INFUSIONAIS – Check List Bula

	1. O paciente possui até 6 meses e 29 dias de idade? 
(    )  Sim. (    )  Não.

2. A Prescrição do medicamento foi realizada enquanto o paciente tinha até 6 meses de idade?
(    )  Sim. (    )  Não.

3. O paciente tem alergias ou hipersensibilidade às substâncias do Zolgensma®, predinisona ou outros glicocorticoides ou seus excipientes?
(    )  Sim. (    )  Não.

4. O paciente recebeu alguma vacina nos últimos 30 dias?
(    )  Sim. (    )  Não.

5. O paciente tem necessidade de ventilação mecânica invasiva acima de 16 horas por dia?
(    )  Sim. (    )  Não.

6. Anti-AAV9:
(   ) NR <1:50     (   ) RE >1:50

7. O paciente tem presença de infecção ativa (HIV, sorologia positiva para hepatite B ou C, Zika Vírus ou outros?
(    )  Sim. (    )  Não.

8. O paciente apresenta incapacidade de deglutição? 
(    )  Sim. (    )  Não.

9. Níveis de Troponina I: 
(   ) Normal   (   ) Alterada.

10. Função hepática:
(   ) Normal   (   ) Alterada.

11. Plaquetas:
(   ) Normal   (   ) Alterada.

12. Creatina: 
(   ) Normal   (   ) Alterada.

13. Hemograma completo: 
(   ) Normal   (   ) Alterada.




12. CONDUTA

	












13. DADOS MÉDICOS

Nome do Médico Assistente:
CRM:
Data:
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