GOVERNO DO ESTADO DE MINAS GERAIS
SECRETARIA DE ESTADO DE SAUDE
SUPERINTENDENCIA DE ASSISTENCIA FARMACEUTICA

FORMULARIO ESPECIFICO — DOENGCA DE FABRY

NOME CIVIL DO(A) PACIENTE:
NOME SOCIAL DO(A) PACIENTE:

2.1 ASSINALAR FORMA DA DOENCA DE FABRY:

| CLASSICA TARDIA

2.2 HISTORIA CLINICA E EVOLUGCAO DA DOENGA (Detalhar histéria clinica, descrevendo sintomas e a idade
gue eles foram identificados, assim como informar se paciente possui histdrico de familiares diagnosticados
com a Doenca de Fabry):

CRITERIOS DE INCLUSAO (Assinalar caso paciente apresente alguma das situacdes abaixo):

3.1 PACIENTES ADULTOS DO SEXO BIOLOGICO MASCULINO (18 ANOS OU MAIS)

__Atividade da enzima aGAL-A inferior a 5% dos valores normais.
Analise do DNA que demonstre mutagdo patogénica do gene que codifica a enzima aGAL-A.
Fendtipo cldssico, com sintomas ou sinais precoces de envolvimento de érgaos-alvo.
Albuminuria ou proteinuria.
Alteracdo histoldgica renal.

TFG entre 60 a 90 mL/min/1,73 m? ou TFG < 60 mL/min/1,73 m2.

3.2 PACIENTES ADULTOS DO SEXO BIOLOGICO FEMININO (18 ANOS OU MAIS)

—Andlise do DNA que demonstre mutagao patogénica do gene que codifica a enzima aGAL-A.
Situacdo de heterozigota portadora de mutagdo patogénica no gene da aGAL-A, confirmada por historia

familiar.

Ao menos uma destas alteragdes bioquimicas extremamente sugestivas do diagnéstico de DF (aumento
na excrecdo urinaria de GL-3 ou evidéncia histolégica de acimulo de GL-3), associada a, a0 menos, uma
das manifestacdes clinicas altamente sugestivas de DF (angioqueratoma confirmado por bidpsia ou cérnea
verticilata).

Fendtipo cldssico, com sintomas ou sinais precoces de envolvimento de érgaos-alvo.

Albuminuria ou proteinuria.

Alteracdo histoldgica renal.

TFG entre 60 a 90 mL/min/1,73 m? ou TFG < 60 mL/min/1,73 m?2.
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3.3 PACIENTES PEDIATRICOS DO SEXO BIOLOGICO MASCULINO (7 A 17 ANOS)

Atividade da enzima aGAL-A inferior a 5% dos valores normais.
Analise do DNA que demonstre mutacdo patogénica do gene que codifica a enzima aGAL-A.
—Paciente sintomdtico, mesmo na presenca de sintomas leves.

Lesdo podocitaria em bidpsia renal.

3.4 PACIENTES PEDIATRICOS DO SEXO BIOLOGICO FEMININO (7 A 17 ANOS)

Andlise do DNA que demonstre mutacdo patogénica do gene que codifica a enzima aGAL-A.

Situacdo de heterozigota portadora de mutagdo patogénica no gene da aGAL-A, confirmada por histdria
familiar.
Ao menos uma destas altera¢des bioquimicas extremamente sugestivas do diagndstico de DF (aumento

na excrecdo 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 bidépsia ou cérnea
verticilata).

Paciente sintomdtico, mesmo na presenca de sintomas leves.

Lesdo podocitdria em bidpsia renal.

4 | ASSINALAR CASO O PACIENTE APRESENTE ALGUMA DAS CONDIGOES ABAIXO:

Pacientes com DRC avancada (estagios 4 e 5), com contraindicagdo ao transplante renal.
Pacientes com 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.
Reagdes infusionais graves ou rea¢do anafilatica prévia a TRE com presenca de IgE.
Gestante.

Lactante.

5 | OUTRAS OBSERVAGOES PERTINENTES:

6 | Assumo integral responsabilidade pela veracidade das informagdes prestadas.
Data de preenchimento: /| /

Assinatura e carimbo:

Médico

Atualizado em 07/05/2025
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