EL MONITOREO IMPORTA

ENFERMEDAD DE FABRY

La Enfermedad de Fabry progresa silenciosamente, antes
de gue las manifestaciones clinicas y el dano irreversible
organico resulten evidentes. Por lo tanto, es esencial
monitorear cuidadosamente a los pacientes para no ‘_
pasar por alto el tiempo apropiado de inicio de la terapia
especifica de Fabry y evaluar |la respuesta al tratamiento.
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MONITOREO MULTISISTEMICO

Manejo del paciente!

Los pacientes diagnosticados con Enfermedad de Fabry que aln

no reciben tratamiento especifico para la enfermedad, deben ser
monitoreados en intervalos apropiados para determinar la progresion
de la misma.

En pacientes que ya reciben tratamiento especifico para la Enfermedad
de Fabry, se debe llevar a cabo una valoraciéon regular para comprender
el impacto del tratamiento en todos los sistemas afectados.

Estas evaluaciones deben ser manejadas por un equipo multidisciplinario
de especialistas en: neurologia, nefrologia, cardiologia, genética, psicologia
y enfermeria. Este equipo sera supervisado por un profesional de la salud
con experiencia en la Enfermedad de Fabry.

Seleccione los botones en las areas resaltadas

del cuerpo para descubrir...
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Manifestaciones neuroldgicas'

Dolor neuropético

Crisis de dolor

Dolor atipico (cronico o episddico)
ntolerancia al calor/frio

Hiperhidrosis/hipohidrosis

Pérdida de la audicion/tinnitus
Mareos/vértigo

Lesiones en la materia blanca
Ataque isquémico transitorio

Evento vascular cerebral
(a menudo recurrente)
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MONITOREO NEUROLOGICO OO0

SISTEMA NERVIOSO PERIFERICO? CEREBROVASCULAR?
1 M 14 En la primera evaluacion en hombres >21
Historia y evaluacién del dolor | .. .. IRM cerebral Svbple ey habios 20
medicidn del Z
ANUALMENTE dolor (SF-36, CADA 3 ANOS *P. ej., presencia de cambios neuroldgicos \®)
CBD, FD-PRO) o que podrian relacionarse potencialmente O
@) Cuand.o Sea Cllnlcamente con un accidente cerebrovascular. N ox
necesario* 'g O
w R
Intolerancia al calor y al Imagen por TC 2
fr|'o, umbrales Vibratorios solo si la IRM esta contraindicada debido a la estimulacién cardiaca z—,:')
pruebas sensoriales cuantitativas, si estan disponibles i

ANUALMENTE

ANUALMENTE
y de acuerdo con la indicacién clinica

Evaluacion de sintomas autonémicos

por presién arterial ortostatica

ANUALMENTE
y de acuerdo a la indicacion clinica

Biopsia de piel
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(para la evaluacion de la IENFD)

CONSIDERE
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CBD: Cuestionario breve del dolor; IENFD: Densidad de fibras nerviosas intraepidérmicas, por sus siglas en inglés; IRM: Imagen por resonancia magnética; NPSI: Inventario de sintomas de dolor neuropético, por sus siglas en inglés; TC: Tomografia computarizada.
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RECOMENDACIONES PARA EL INICIO DE LA TRE

Pacientes con fenotipo clasico de la Enfermedad de Fabry Pacientes con fenotipo de inicio

tardio y pacientes con VUS GLA

Pacientes masculinos Pacientes femeninos con cambio de sentido

Sintomaticos o

. e Sintomaticos Asintomaticos Pacientes masculinos y femeninos
asintomaticos

La TRE es adecuada La TRE es adecuada y debe La TRE debe ser considerada si existe Signos/sintomas que sugieran

y debe ser ser considerada si existen evidencia de laboratorio, histolégica o afectacién organica importante,
considerada en signos/sintomas que sugieran de imagenologia de lesién en el SNC, garantizando el inicio de la TRE,
todos los pacientes afectacién organica importante, cComo: alin en ausencia de sintomas

a cualquier edad de como tipicos de la Enfermedad de Fabry:

presentacion.

* Accidentes cerebrovasculares
* Dolor neuropatico silenciosos * Accidentes cerebrovasculares o
* Crisis de dolor * Lesiones de sustancia blanca lesiones de sustancia blanca NO
* Neuropatia por Enfermedad cerebral (en IRM cerebral) atribuibles a otras enfermedades
de Fabry (esto puede requerir evidencia
histoldgica o bioquimica)

El tratamiento con chaperonas esta indicado unicamente para pacientes con mutaciones susceptibles del gen alfa-galactosidasa A.

Sanofi no recomienda el uso de ningin producto de manera que no sea consistente con su etiqueta aprobada. Antes de prescribir, consulte la Informacion Para Prescribir.
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SNC: Sistema nervioso central; TRE: Terapia de reemplazo enziméatico; IRM: Imagen por resonancia magnética; VUS: Variante de significado incierto, por sus siglas en inglés.
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MONITOREO NEUROLOGICO Y DE LA
QoL

HERRAMIENTAS DE
EVALUACION DE LA QoL
ADULTA

ESCALAS DE MEDICION DEL DOLOR NEUROLOGICO Y HERRAMIENTAS PARA LA EVALUACION DE LA QoL ADULTA

SF-36°

CBD>*

FD-PRO’:

El SF-36 es un conjunto de
medidas de QoL genéricas,
coherentes y faciles de
administrar.

Los pacientes reportan
sobre:

e Vitalidad

® Funcionamiento fisico
* Dolor corporal

* Percepciones generales de
salud

e Funcionamiento del rol
fisico

e Funcionamiento del rol
emocional

e Funcionamiento del rol
social

¢ Salud mental
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/ 77R’ENC|AS QolL: Calidad de vida; OMS: Organizacién Mundial de la Salud.

Pl

EvalUa rapidamente la gravedad del dolor y su impacto en
el funcionamiento.

El CBD esté disponible en dos formatos:

* Formato corto

e Formato largo (contiene items que amplian los
descriptores del dolor y otros items descriptivos
adicionales)

Las secciones de la escala incluyen:
e Peor dolor en las ultimas 24 horas

e Menor dolor en las Ultimas 24 horas
* Dolor promedio

e Dolor actual

Los pacientes también reportan sobre:
e Actividad general

e Estado de dnimo

e Habilidad para caminar

® Trabajo normal

* Relaciones con otras personas

® Sueno

e Disfrute de la vida

El FD-PRO es un instrumento
novedoso, especifico de la
Enfermedad de Fabry, que evalia los
sintomas clasicos y los no clasicos.

19 items que miden la gravedad

de los sintomas en las ultimas 24

horas:

e Dolor

e Sensacidn de ardor

e Entumecimiento

® Hormigueo

® Dolor de cabeza

e Dolor abdominal

® |[ntolerancia al calor

¢ Inflamacién de extremidades
inferiores

e Tinnitus

e Cansancio

* Discapacidad auditiva

* Discapacidad visual

e Sudoracioén (si/no)

* Sudoracién (puntuacién)

* Impacto en las actividades fisicas




RESUMEN DE PROGRAMAS DE MONITOREQ'? OO

DE
AL CADA ACUERDO
ADA ADA > CADA 2
MONITOREO MEDICIONES INICIO VISITA c ¢ ANUALMENTE c ~ CON LA
3 MESES 6 MESES ANOS A
INDICACION
CLIiNICA
TFG X X X
© Alta/muy alta® Moderada® Baja®
TFGm X
ALBUMINURIA y PROTEINURIA X X X
RENAL y Alta/muy alta® Moderada® Baja®
25-OH VITAMINA D X
BIOPSIA RENAL X
PRESION ARTERIAL Y RITMO CARDIACO X
ECG Y ECOCARDIOGRAFIA X X
. HOLTER DE 48-H /REGISTRADOR IMPLANTABLE DE BUCLE XC
CARDIOLOGICO
IRMc CON GADOLINIO X X
MAPEO T1 X
NT-proBNP Xed
IRM CEREBRAL Xe X
Cada 3 afios
IMAGEN POR TC X
Z EVALUACION DEL DOLOR Xg
NEUROLOGICO
INTOLERANCIA AL FRIO/CALOR, UMBRALES VIBRATORIOS X
EVALUACION DE SINTOMAS AUTONOMICOS X
BIOPSIA DE PIEL X
BIOMARCADORES LISO-GL-3 X Xr X
QoL PEDIATRICO y EVALUACION DEL DOLOR (PedsQL™ Pediatric QoL X XJ X
Inventory and Pain Questionnaire™)
CALIDAD DE EVALUACION Qol PEDIATRICA (PedsQL™ Escala Multidimensional de X Xj X
VIDA Fatiga)
EVALUACION Qol. ADULTA (SF-36%, CBD, FD-PRO) X X X
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*Riesgo de resultados adversos; *Debido a la complejidad; <Por lo menos; ‘Puede ser dificil de interpretar en pacientes con dialisis crénica, °En pacientes masculinos >21 afos de edad y pacientes femeninos >30 afos de edad; ‘En caso de accidente cerebrovascular agudo y sélo si la IRM esté contraindicada; ¢Menos
frecuentemente con la edad; "En pacientes bajo tratamiento; ‘En pacientes sin tratamiento, \Cada 6—12 meses. 25-OH: 25-hidroxi; CBD: Cuestionario breve de dolor; TC: Tomografia computarizada; TFGe: Tasa de filtracién glomerular estimada; ECG: Electrocardiograma; liso-GL-3: Liso-Globotriaosilceramida; TFGm: Tasa de
filtracion glomerular medida; IRM: Imagen por resonancia magnética; NT-proBNP: Fracciéon N-terminal del propéptido natriurético cerebral; QoL: Calidad de vida; por sus siglas en inglés; SF-36: Cuestionario de salud formato corto de 36 items, por sus siglas en inglés.
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Material exclusivo para el profesional de la salud
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