DOENCA DE FABRY

Portaria Conjunta SAES/SECTICS N2 2 — 15/01/25

Medicamento

ALFAGALSIDASE

CiD 10

E75.2

Apresentagao

1mg/mL (frasco ampola de 3,5mL)

Inclusao

- Para confirmagdo do diagndstico de DF , paciente deve apresentar UM dos
seguintes critérios:

Ser do sexo masculino e apresentar:

- atividade da enzima aGAL-A inferior a 5% dos valores normais OU;

- analise do DNA que demonstre muta¢do patogénica do gene que codifica a
enzima AGAL-A;

Ser do sexo feminino e apresentar:

- andlise do DNA que demonstre mutagdao patogénica do gene que codifica a
enzima AGAL-A OU;

- situagdo de heterozigota portadora de mutagdo patogénica no gene da QGAL-A,
confirmada por histéria familiar (por exemplo: paciente que apresente filho e
irmdo, ambos do sexo masculino, com diagndstico confirmado de DF) OU;

- ao menos uma destas alteragdes bioquimicas extremamente sugestivas do
diagndstico de DF (aumento na excrecdo urinaria de GL-3 ou evidéncia histoldgica
de acumulo de GL-3), associada a, ao menos, uma das manifestacGes clinicas
altamente sugestivas de DF (angioqueratoma confirmado por bidpsia ou cérnea
verticilata).

- Para a realizagao de terapia de reposicdo enzimatica (TRE) com alfagalsidase,
paciente deve apresentar :

1. Diagndstico de Doenca de Fabry cldssica;

2. Idade igual ou superior a sete anos.

3. Apresentar pelo menos UM dos critérios para seu grupo populacional:
Para homens com 18 anos ou mais de idade:
- Fendtipo classico, com sintomas ou sinais precoces de envolvimento de
6rgaos-alvo OU;
- Albumindria. ou proteindria, alteracdo histolégica renal (apagamento dos
pedicelos ou sinais moderados ou graves de inclusdes de GL-3 (>1,8 ng/mL) e sinais
de glomeruloesclerose no tecido renal), TFG entre 60 a 90 mL/min/1,73 m? ou TFG
< 60 mL/min/1,73m? mesmo que outros sintomas estejam ausentes.

Para mulheres com 18 anos ou mais de idade:

- Fendtipo classico, com sintomas ou sinais precoces de envolvimento de
orgdos-alvo OU;

- Albumindria ou proteindria, alteracdo histolégica renal (apagamento dos
pedicelos ou sinais moderados ou graves de inclusées de GL-3 (>1,8 ng/mL) e sinais
de glomeruloesclerose no tecido renal), TFG entre 60 a 90 mL/min/1,73 m? ou TFG
<60 mL/min/1,73 m?

Para criangas (7 a 17 anos):
- Sintomdticos (independentemente do sexo), mesmo na presenga de sintomas
leves OU;
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- Lesdo podocitaria em bidpsia renal.

Anexos
Obrigatorios

- Exame Genético: comprovando mutacdo patogénica do gene que codifica a
enzima AGAL-A;

ou;

- Exames laboratoriais: medida da atividade da enzima QGAL-A em plasma ou
leucécitos a partir do sangue periférico ou cultura de fibroblastos (sexo masculino);
niveis de GL-3 plasmaticos ou no sedimento urindrio de 24 horas (sexo feminino).

Administragao

A dose recomendada é de 0,2 mg/kg de peso em administracdo intravenosa (IV) a
cada duas semanas. O preparo deve envolver a diluicdo do volume total da
alfagalsidase em 100 mL de solugdo de cloreto de sédio 0,9% para infusdo.

Prescrigao
Maxima Mensal

18 frascos ampola

Monitoramento

-Aconselhamento genético;

- Monitoramento clinico dos o6rgaos-alvo, principalmente rins e coragdo, com
andlise anual, semestral ou trimestral de TFG e albuminuria/proteindria de acordo
com a classificacdo de risco da doenca;

- Avaliacdo anual com hemograma com plaquetas, eletrdlitos, creatinina, ureia,
rastreio de fatores de risco cardiovasculares, como perfil lipidico (HDL, colesterol
total, triglicerideos, LDL-C), glicemia em jejum e eletrocardiograma (ECG).

Exclusao - Pacientes que apresentarem toxicidade (intolerancia, hipersensibilidade ou outro
evento adverso) ou contraindicagées absolutas ao uso de alfagalsidase;
- Pacientes com doenca renal cronica (DRC) estagios 4 ou 5;
- Pacientes inelegiveis para transplante renal;
- Pacientes com IC classe IV da NYHA ou com qualquer doencga avangada que leve a
uma expectativa de vida inferior a um ano;
- Declinio cognitivo grave por qualquer causa;
- Reagdes infusionais graves ou reagdo anafildtica prévia a TRE com presencga de
IgE;
- Idade inferior a 7 anos.
Tempo de A TRE deve ser utilizada continuamente. Caso o paciente apresente pelo menos
Tratamento uma das seguintes situacdes, seu uso deve ser interrompido:
— Paciente com adesdo inadequada ao tratamento, definida por falta em mais de
50% das sessoes de infusao do medicamento;
— Redugdo grave na qualidade de vida e no estado funcional, apesar do tratamento
especifico para a doenca, definidas por condicdo clinica que se associe a uma
expectativa de vida menor que 1 ano;
— Surgimento/de;contraindicacdo ao medicamento.
Validade dos Exame Genético comprovando mutacao patogénica do gene que codifica a enzima
Exames OGAL-A, medida da atividade da enzima adGAL-A.em plasma ou leucdcitos a partir

do sangue periférico ou cultura’ de fibroblastos, niveis de GL-3 plasmaticos ou no
sedimento urindrio de 24 horas: indeterminado.

Especialidade

Primeira Solicitagao Geneticista, Neurologista, Cardiologista ou

Médica Nefrologista.
Renovagdes e adequacgoes Nao especificada no PCDT a especialidade médica
necessaria.
Renovacao LME + receita médica.
Adequacao LME+ receita médica + laudo médico justificando o aumento de dose
CID-10:

E75.2 Outras esfingolipidoses — Doenca de Fabry.
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