
-Doença genética neuromuscular , não inflamatória;

-Recessiva ligada ao cromossomo X ;

-Mutação do gene DMD – codifica proteína 427-Kd- DISTROFINA; 

-Processo progressivo de degeneração das fibras musculares;

-Prevalência 3 casos/100000 pessoas;

-Incidência 1/3500 a 1/5000 meninos nascidos vivos; estima-se 700 /ano;

DMD 



-Acometimento musculo esquelético, cardíaco, pulmonar, ortopédico, anormalidades 
de peso, crescimento e comportamentais;

-Alterações evidentes entre 2 a 5 anos, alterações motoras como andar, fala (quedas 
frequentes, postura característica);

-Sem cura, protocolos para retardar progressão; preservar função motora e tratar 
complicações ;

-Tratamento multidisciplinar (fisioterapia , fono ,TO, psico ) em regime ambulatorial e 
não ambulatorial; 

-Medicamentoso a base de corticoides ;



-Terapia Genética – DELANDISTROGENE MOXEPARVOVEC 

- Vetor viral , adenovírus (AAVrh74)- cópia de um gene microdistrofina, 
diretamente no musculo esquelético;

- Objetivo – restaurar parcialmente a produção de proteína – estabilização dos 
miócitos ; risco de resposta imunológica ao vetor viral;

- Dose única , injetável ; infusão de 1 a 2hs 

- Aprovação acelerada condicional FDA em 2023, inicialmente 4 a 5 anos 
cuidados ambulatoriais- ampliada e reduzida em jun/25*;

- EMA ; NICE ; G-BA/IQWiG; HAS – PARECERES DESFAVORÁVEIS DEVIDO A 
INCERTEZA DE DADOS DE EFICÁCIA E SEGURANÇA e BENEFÍCIO CLÍNICO 
ADICIONAL INCERTO; 



ANVISA – REGISTRO SANITÁRIO 02/12/2024; Deambuladores de 4 a 7 anos com DMD, exceto com deleções 
(perdas de parte de um cromossomo) nos éxons 8 e/ou 9 do gene DMD ;

CONITEC- Avaliação para inclusão em lista assistencial - Fase de consulta pública finalizada em 25/06/25;
Estudos clínicos principais – estudo 101 e ENDEAVOR / estudo 102 e EMBARK –FASE II e FASE Ib FASE III 

Desfecho primário – nível de expressão da microdistrofina – aumento médio 40 % (em comparação controle) 
porém sem demonstrar que existe correlação com benefícios clínicos e/ou efeito duradouro;

Desfechos motores desejáveis 
- Alteração na pontuação escala NSAA – ENDEAVOR incerteza na interpretação sem grupo controle ;
- EMBARK – inexistente , não significante estatisticamente e/ou subgrupos*;

Fração Ejeção Ventrículo Esquerdo-
RM - EMBARK – SEM DIFERENÇA ENTRE OS GRUPOS 

Qualidade de Vida – Escalas PROMIS Mobility e Upper Extremity – EMBARK – sem diferença entre os grupos 





Efeitos Indesejáveis –

Eventos adversos leves  – vômito , diminuição de apetite , náuseas, elevação transitória das enzimas 
hepáticas;

Eventos adversos graves- lesão hepática aguda , rabdomiólise, miocardite, miosite imunomediada – ocorreu 
em 11,1% (sem óbito);

Conclusões iniciais – Cenário complexo e incerto com limitadas evidências de eficácia, perfil de segurança 
com potenciais eventos adversos graves, e IO significativo, agrava o balanço custo benefício da intervenção. 
Ressaltou-se também que comparações indiretas mostraram ganhos clínicos mais expressivos com tratamento 
convencional. 





Motivação –

Dois óbitos por insuficiência hepática aguda em pacientes de 15 e 16 anos – não deambuladores com DMD 
mais avançada; 

Ações Regulatórias –

- Iniciou investigação formal sobre risco de insuficiência hepática grave e morte (farmacocinética)*
-Avalia ações regulatórias adicionais como mais restrições  (apenas para ambulatoriais ou outras restrições 
mais severas);
-Regime de imunossupressão e monitoramento hepático intensificado;
-Alteração de bula com “black box warning” 

Ações Fabricante –

-Suspende a venda para pacientes não ambulatoriais;
-Pausa para adequação de protocolos estudo de FASE 3 – ENVISION;
-Painel independente de especialistas novo protocolo imunossupressão.  






