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FORMULARIO DE ACESSO - DOENCA DE FABRY (DF)

Nome do Paciente: Data: [/

Médico Responsavel: CRM: UF:

Qual dos critérios de inclusdao do protocolo o(a) paciente apresenta?

1. Se o paciente for do sexo masculino, qual atividade enzimatica ele apresenta?
() Atividade da enzima aGAL-A inferior a 5% dos valores normais ou;
( )Analise do DNA que demonstre mutagao patogénica do gene que codifica a enzima aGAL-A.

2. Se a paciente for do sexo feminino, qual atividade enzimatica ela apresenta?

( )Analise do DNA que demonstre mutagao patogénica do gene que codifica a enzima aGAL-A ou;
() Situagao de heterozigota portadora de mutacao patogénica no gene da aGAL-A, confirmada por
histéria familiar (por exemplo: paciente que apresente filho e irméo, ambos do sexo masculino, com
diagnéstico confirmado de DF) ou;

() Ao menos uma destas alteragdes bioquimicas extremamente sugestivas do diagndstico de DF
(aumento na excregao urinaria de GL-3 ou evidéncia histolégica de acimulo de GL-3), associada a, ao
menos, uma das manifestagdes clinicas altamente sugestivas de DF (angioqueratoma confirmado por
bidpsia ou cornea verticilata).

O/A paciente com diagnéstico de DF classica, idade igual ou superior a sete anos deve
apresentar ao menos um dos seguintes critérios para seu grupo populacional para uso de
alfagalsidase.

3. Assinalar com "X" a condigao do paciente, conforme o respectivo grupo populacional.

3.1. Para homens com 18 anos ou mais de idade:

() Fendtipo classico, com sintomas ou sinais precoces de envolvimento de 6rgaos-alvo ou;

( ) Albuminuria ou proteinuria, alteragdo histologica renal (apagamento dos pedicelos ou sinais
moderados ou graves de inclusdes de GL-3 e sinais de glomeruloesclerose no tecido renal), TFG entre
60 a 90 mL/min/1,73 m2 ou TFG< 60ml/min/ 1,73m? , mesmo que outros sintomas estejam ausentes.

3.2. Para mulheres com 18 anos ou mais de idade:

() Fendtipo classico, com sintomas ou sinais precoces de envolvimento de 6érgaos-alvo ou;

() Albuminuria ou proteinuria, alteragao histolégica renal (apagamento dos pedicelos ou sinais
moderados ou graves de inclusdes de GL-3 e sinais de glomeruloesclerose no tecido renal), TFG entre
60 a 90 mL/min/1,73 m2 ou TFG< 60ml/min/ 1,73m?2.

3.3. Para criangas (7 a 17 anos):
() Sintomaticos (independentemente do sexo), mesmo na presenga de sintomas leves ou;
() Les&o podocitaria em bidpsia renal.

4. Informar se o paciente apresenta alguma das condigdes abaixo:

) DRC avancgada (estagios 4 e 5), com contraindicagao ao transplante renal;

) Insuficiéncia cardiaca avangada (classe IV da NYHA);

) Declinio cognitivo grave por qualquer causa;

) DF avangada ou outras comorbidades com uma expectativa de vida inferior a um ano;
) Reagbes infusionais graves ou reagéo anafilatica prévia a TRE com presenca de IgE;
) Nenhuma das condigdes listadas.

Py

5. Preencher abaixo a versao brasileira do questionario painDETECT:
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Mome: _ Sobrenome:

Como voce avaliaria sua dor agora, nesse momento? Por favor, indique a principal area da sua dor
v

0 1 2 3 4 5 6 7 [] [ 10

Qual foi a intensidade da dor mais forte que vocé sentiu nas
uitimas 4 semanas?
0 1 i 3 4 5 L] Fi 8 ] 10

Qual foi a intensidade media da sua dor durante as dlitimas 4
semanas?
0 1 2 3 4 5 L] 7 8 [ 10

Marque a imagem gue melhor representa a evolucao

Dor constante com pequenas

flutuagoes

Dor constante com crises de dor —

EEIEL:

aguda ! |
Crises de dor aguda sem dor nos —— |
Wievey = &mmnuﬂummuﬂ:::uwpﬂ
Crises de dor aguda com dor nos — Sim _] Nbe []
Intervalas L Se sim. indique para onds sua dor se espaina
Vocé sofre de um;h sensacio de q:uﬁllmuﬂu (ex. urd&ntlllu}nls areas m.'%.dﬁ'? : N
Munca [] | Insignificante [ ] | Pouco[ ] | Moderada[ | | Fore [ ] | ﬂl‘]
Vocé tem uma sensagao de formigamento ou picada na drea da sua dor (como formigas andando ou chogque elétrico)?
Munca [ : insignificante [] i' Pouco[ ] | Moderada[ | II Forte [ ] : ﬁl:l
O toque suave (ex. roupa, cobertor) é doloroso nessa area? I '
Nunca [ ] | insignificante ] | Poucs[ ] | Moderada | | Fore[ ] | ml:l
Voce tem crises répentinas de dor nILun area, como choques elétricos? ' b
Nunca[ ] |r Insignificante ] i Pouco[ ] : Moderada] | | Ferte[] } m O
O frio ou calor (d§ua de banho) nesta regldo & eventualmente doloroso? | I
Nunea [] : Insignificants (] : Pouco ] : Moderada[ ] : Forte ] : e
Vocé sofre de uma sensagdo de dorméncia nas areas que vocé marcou?| | -
Nunca[] | insignificante ] | Pouco[] | Moderada ] | Fone[] | MD
Uma leve press.!éln nessa area [unm!lb um dedo, por exd‘nploi, causa ﬁur?: : : A . :
Nunca ] | insignificants [] | Pouco[] | Moderada[ ] | Forte ] | re 1
x0= |o ‘:? x1= lE m, 5 xi-z ' % mlw ;:: xs=| | |
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Assinatura do médico assistente
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