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FORMULÁRIO DE ACESSO - DOENÇA DE FABRY (DF)

Nome do Paciente:________________________________________Data: ___/___/___

Médico Responsável:___________________________________CRM:______ UF:___

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

1. Se o paciente for do sexo masculino, qual atividade enzimática ele apresenta?
( ) Atividade da enzima αGAL-A inferior a 5% dos valores normais ou;
( ) Análise do DNA que demonstre mutação patogênica do gene que codifica a enzima αGAL-A.

2. Se a paciente for do sexo feminino, qual atividade enzimática ela apresenta?
( ) Análise do DNA que demonstre mutação patogênica do gene que codifica a enzima αGAL-A ou;
( ) Situação de heterozigota portadora de mutação patogênica no gene da αGAL-A, confirmada por
história familiar (por exemplo: paciente que apresente filho e irmão, ambos do sexo masculino, com
diagnóstico confirmado de DF) ou;
( ) Ao menos uma destas alterações bioquímicas extremamente sugestivas do diagnóstico de DF
(aumento na excreção urinária de GL-3 ou evidência histológica de acúmulo de GL-3), associada a, ao
menos, uma das manifestações clínicas altamente sugestivas de DF (angioqueratoma confirmado por
biópsia ou córnea verticilata).

O/A paciente com diagnóstico de DF clássica, 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 condição do paciente, conforme o respectivo grupo populacional.
3.1. Para homens com 18 anos ou mais de idade:
( ) Fenótipo clássico, com sintomas ou sinais precoces de envolvimento de órgãos-alvo ou;
( ) Albuminúria ou proteinúria, alteração histológica renal (apagamento dos pedicelos ou sinais
moderados ou graves de inclusões de GL-3 e sinais de glomeruloesclerose no tecido renal), TFG entre
60 a 90 mL/min/1,73 m2 ou TFG< 60ml/min/ 1,73m² , mesmo que outros sintomas estejam ausentes.

3.2. Para mulheres com 18 anos ou mais de idade:
( ) Fenótipo clássico, com sintomas ou sinais precoces de envolvimento de órgãos-alvo ou;
( ) Albuminúria ou proteinúria, alteração histológica renal (apagamento dos pedicelos ou sinais
moderados ou graves de inclusões de GL-3 e sinais de glomeruloesclerose no tecido renal), TFG entre
60 a 90 mL/min/1,73 m2 ou TFG< 60ml/min/ 1,73m².

3.3. Para crianças (7 a 17 anos):
( ) Sintomáticos (independentemente do sexo), mesmo na presença de sintomas leves ou;
( ) Lesão podocitária em biópsia renal.

4. Informar se o paciente apresenta alguma das condições abaixo:
( ) DRC avançada (estágios 4 e 5), com contraindicação ao transplante renal;
( ) Insuficiência cardíaca avançada (classe IV da NYHA);
( ) Declínio cognitivo grave por qualquer causa;
( ) DF avançada ou outras comorbidades com uma expectativa de vida inferior a um ano;
( ) Reações infusionais graves ou reação anafilática prévia à TRE com presença de IgE;
( ) Nenhuma das condições listadas.

5. Preencher abaixo a versão brasileira do questionário painDETECT:
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_________________________________________
Assinatura do médico assistente


