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DOENCA DE FABRY
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Y DIAGNOSTICO

O Quadro | resume os principais sinais e sintomas iniciais da Doenga de Fabry (DF) e a idade em que
estes surgem mais frequentemente.

Quadro | - Principais Sinais e Sintomas Iniciais da DF

Sinais e sintomas Mediana de idade de inicio

Frequéncia

Dor 66%
Disestesia/crise episddica de (67% meninos, 65% meninas)
gueimagdo nas maos ou Nos pés

Meninos: 10, 1 anos (7,2 anos)
Meninas: 15 anos (8,3 anos)

Redugdo da sudorese 59%
Hipoidrose ou anidrose (93% meninos, 25% meninas)

Hipoidrose

Meninos: 10,1 anos
Meninas: 4,2 anos
Anidrose

Meninos: 7,8 anos
Nenhum caso para meninas

Sinais da cérnea 50,8% Meninos: 12,1 anos
Cdrnea verticilata (36,1% meninos, 65,5% meninas) Meninas: 8,9 anos
Sintomas gastrointestinais 17,9% Meninos: 5 anos
Nausea, vomito, dor abdominal (23,2% meninos, 11,4% meninas) Meninas: 9,5 anos

inespecifica, constipagdo intestinal,

diarreia

Calor, frio e intolerancia ao exercicio Calor: 38,4% (38,9% meninos, 37,9% Calor:
meninas) Meninos: 7,4 anos
Frio: 17% (16,7% meninos, 17,2% Meninas: 15,7 anos
meninas) Frio:

Meninos: 5,0 anos
Meninas: 7,7 anos

Problemas de audi¢do Perda auditiva confirmada: 21,8% Zumbido:
Perda auditiva, zumbido e vertigem  (19,4% meninos, 24,1% meninas) Meninos: 10 anos
Zumbido: 40% (22,2% meninos, Meninas: 13,9 anos
41,3% meninas) Vertigem:
Vertigem: 30,4% (19,4% meninos, Meninos: 11,8 anos
41,4% meninas) Meninas: 13,4 anos
Perda auditiva:
Meninos: 2,7 anos
Meninas: 14,4 anos

Angioqueratomas 14,2%
(19,6% meninos, 7,6% meninas)

Meninos: 9,1 anos
Meninas: 14,4 anos

Microalbuminduria:
Meninos: 16,5 anos
Meninas: 15,9 anos
Proteindria:

Meninos: 13,8 anos
Meninas: 14,1 anos

Sinais renais Hiperfiltragdo: desconhecido
Hiperfiltragdo, albumindria patoldgi- Microalbuminuria*: 13,2%
ca, proteinuria Proteintria: 19,7%

Sinais cardiacos
Anormalidades de condugdo,
disfungdo valvar, arritmias

Anormalidades de condugdo: 7,6% Anormalidades de condugdo
(8,3% meninos, 6,9% meninas) Disfungdo valvar:

Disfuncdo valvar: 14,9% (5,6% Meninos: 8,6 anos

meninos, 24,1% meninas) Meninas: 14,4 anos

Arritmias: 4,9% (7,3% meninos, 2,5%

meninas) Arritmias: Meninos de 9,3 anos

*Nota: Microalbumindria representa uma quantidade de albumina entre 30 a 300 mg, na urina de 24 horas. J4 a albuminu-
ria corresponde a valores maiores que 300 mg/24 horas.

DIAGNOSTICO EM CRIANCAS

A dor é o sintoma mais marcante, muitas vezes associada com fadiga, ansiedade, depressao e faltas
escolares, ja que as manifestagdes gastrointestinais gerais sdo comuns nessa faixa etdria.

Os meninos com DF cldssica apresentam sintomas mais precocemente, com impacto na qualidade
de vida. As manifestagGes clinicas em meninas geralmente sdao mais leves e tardias.

‘= INTRODUCAO

A Doenga de Fabry (DF) é um erro inato do me-
tabolismo (EIM), uma esfingolipidose, de heranca
ligada ao X (Xg22.1), ocasionada pela deficiéncia
da enzima lisossOmica a-galactosidase A (aGAL-A).
A DF é a glicoesfingolipidose mais comum no mun-
do. A incidéncia de individuos hemizigotos para
a doenga situa-se em 1 para cada 117.000 indivi-
duos nascidos vivos.

A DF tem um alto grau de penetrancia em homens,
sendo que quase 100% deles apresentam compli-
cagoes da doenga. J4 em mulheres, a penetrancia
é considerada intermediaria e em torno de 50 a
70% das mulheres com mutagbes no gene apre-
sentam manifestagGes de DF

A deficiéncia da aGAL-A leva ao acumulo de gli-
coesfingolipidios, principalmente a globotriaosil-
ceramida (GL-3 ou Gb3), em todo o organismo.

A GL-3 acumula-se, especialmente, nas células do
epitélio renal, nas células endoteliais vasculares,
células do musculo liso, cardiomidcitos e neuro6-
nios do sistema nervoso auténomo.

A doenca é sistémica e se manifesta com insufi-
ciéncia renal, doenca cardiaca, doencga cerebro-
vascular, neuropatia periférica, perdas sensoriais,
perda auditiva, lesGes de pele tipicas (angioquera-
tomas), disturbios gastrointestinais, como diarreia
e dor abdominal.

A DF é dividida nas formas classica e tardia. J& na
forma tardia, os sintomas iniciam no inicio da vida
adulta e podem evoluir gradativamente.

sl CID 10
[ E75.2 Outras esfingolipidoses }

X CRITERIOS DE INTERRUPCAO

A Terapia de Reposi¢do Enzimatica (TRE) deve ser
utilizada continuamente. Caso o paciente apre-
sente pelo menos uma das seguintes situagdes,
seu uso deve ser interrompido:

e Paciente com adesdo inadequada ao tratamen-
to, definida por falta em mais de 50% das ses-
soes de infusdo do medicamento;

Redugdo grave na qualidade de vida e no estado
funcional, apesar do tratamento especifico para a
doenga, definidas por condigdo clinica que se asso-
cie a uma expectativa de vida menor que 1 ano;
Surgimento de contraindicagdo ao medicamento.
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DIAGNOSTICO (continuagio)

DIAGNOSTICO CLINICO DIFERENCIAL
Doengas reumatoldgicas (febre reu- ‘

FIGURA | - ALGORITMO COM EXAMES LABORATORIAIS E/OU MOLECULARES PARA DIAGNOSTICO DA DF DE ACORDO
COM ACHADOS, HISTORICO E SEXO DO CASO SUSPEITO.

rae . -d . Pacientes com achados clinices, historia clinica, achados
matica e artrite); doengas neuropsico- laboratoriais ou historia familiar sugestiva de DF

l6gicas; fibromialgia; dermatomiosite; |
neuropatia por outras doencgas gené-

ticas (amiloidose e doengas mitocon- i vl
driais); neuropatia por doengas me- ‘F‘adente masculino ‘ Paciente feminino
tabdlicas (diabete melito); esclerose —l—
Paciente tem historia

multipla; leucoencefalopatia de causa
nado especificada; vasculite sistémica

NEo
ou do sistema nervoso Centra|} Aci- Medir alividade da enzima aGAL-A em plasma, fz’:gfcrﬁ?gamn?;t:;fo Sequenciamento do
dente Vascular Cerebral (AVC) juvenil leucocitos ou cultura de fibroblastos aGALAJ gene aGAL-A
criptogénico; AVC juvenil associado I ences
a outros fatores de risco conhecidos; v - ¥ i Sim
eritromelalgia; teleangiectasia hemor- ‘ Paciente com atividade ‘ | Paciente com afividade
ragica hereditaria; doenca de Ménie- BRSNS iR RS Sequenciamento dirigido
re; sindrome do intestino irritavel; IR U
cardiomiopatia hipertrdéfica idiopética '
e insuficiéncia renal de causa desco- _ i _ NEo .
nhecida. A Figura |, ao lado, mostra o Fzﬁ'::;’é:‘}‘::f;”‘ S et — |
algoritmo de investigagao diagndstica.

O diagndstico da DF é, portanto, uma
combinacgdo de aspectos clinicos, la-
boratoriais e moleculares apresenta-
do no Quadro Il abaixo.

| om

Paciente afetado pela
doenca de Fabry

Quadro Il - Critérios clinicos, laboratoriais e moleculares para diagnéstico definitivo de DF.

Pacientes Masculinos

Presenca de mutagdo patogénica ou provavelmente patogénica no gene aGAL-A

Pacientes Femininos

Presenca de mutagdo patogénica ou provavelmente patogénica no gene aGAL-A
+

+
Deficiéncia da enzima aGAL-A (atividade <5%) Mensuragdo da enzima aGAL-A desnecessaria

+
AouBouCouD*
A (clinica)

B (bioquimica) C (familiar)

Presenga de um ou mais: dor neuropatica, Elevagdo plasmatica ou urinaria GL-3 ou Membro da familia com diagnédstico defi- Alterages histoldgicas sugestivas de de-
cdrnea verticillata, angioqueratoma. liso-GL-3* (> 1,8 ng/mL). nitivo de DF portando a mesma mutagdo. positos lisossomais em érgdos-alvo (rins,
pele, coragdo).

D (histoldgica)

Legenda: DF (doenca de Fabry); a-GAL (a-galactosidase A); GL-3 (globotriaosilceramida); liso-GL-3 (globotriaosilesfingosina). Nota 1: Ha pacientes do sexo masculino com mutagdo patogénica, atividade da
enzima a-GAL < 5%, mas sem presenca de nenhum critério A/B/C/D. Nota 2: A despeito dos critérios A, B, C, D estarem na tabela abaixo da atividade enzimatica e alteragdes do gene, é importante ressaltar
que na maioria dos pacientes estes antecedem a suspeita e, portanto, a realizagdo estes exames. Casos sem sintomas (no sexo masculino) costumam ser diagnosticados devido a existéncia de outros casos
na familia. Nota 3: Como apresentado na figura 1, naqueles pacientes que ja tem uma mutagdo familiar identificada, preconiza-se sequenciar esta mutagdo e ndo o gene completo. Nota 4: A dosagem da
enzima aGAL-A deverd ser realizada em plasma ou leucdcitos a partir do sangue periférico ou cultura de fibroblastos. Dosagens realizadas em papel filtro ndo devem ser utilizadas como critério diagndstico.
*0O exame é um dos critérios internacionais para diagnostico de DF. Contudo, a quantificagdo de GL-3 ndo é amplamente disponivel, mesmo internacionalmente, e ndo esta disponivel no SUS.

(= CRITERIOS DE INCLUSAO

Serdo incluidos nesse Protocolo todos os pacientes
com diagndstico confirmado de DF de acordo com um
dos seguintes critérios:

Ser do sexo masculino e apresentar:

e atividade da enzima aGAL-A inferior a 5% dos va-
lores normais ou;

¢ analise do DNA que demonstre mutagdo patogéni-
ca do gene que codifica a enzima aGAL-A;

Ser do sexo feminino e apresentar:

e analise do DNA que demonstre mutagdo patogéni-

ca do gene que codifica a enzima aGAL-A ou;

situagdo de heterozigota portadora de mutagdao

patogénica no gene da aGAL-A, confirmada por

histéria familiar (por exemplo: paciente que apre-

sente filho e irmdo, ambos do sexo masculino,

com diagndstico confirmado de DF) ou;

® 3o menos uma destas alteragdes bioquimicas ex-
tremamente sugestivas do diagndstico de DF: (au-

mento na excregdo urindria de GL-3 OU evidéncia
histoldgica de acumulo de GL-3), associada a, ao
menos, uma das manifestagdes clinicas altamente
sugestivas de DF (angioqueratoma confirmado por

dos ou graves de inclusdes de GL-3 e sinais de glo-
meruloesclerose no tecido renal), TFG entre 60 a 90
mL/min/1,73 m? ou TFG < 60 mL/min/1,73 m?, mes-
mo que outros sintomas estejam ausentes.

bidpsia ou cornea verticilata). Para mulheres com 18 anos ou mais de idade:

e Fendtipo classico, com sintomas ou sinais preco-
ces de envolvimento de érgdos-alvo OU;

e Albumindria ou proteinuria, alteracdo histoldgica
renal (apagamento dos pedicelos ou sinais modera-
dos ou graves de inclusdes de GL-3 e sinais de glo-
meruloesclerose no tecido renal), TFG entre 60 a 90
mL/min/1,73 m? ou TFG < 60 mL/min/1,73 m2.

Os critérios de inclusdo, naqueles com diagndstico

estabelecido de DF, para realizagdo de terapia de

reposicdo enzimatica (TRE) com alfagalsidase ou
beta-agalsidase, sdo:

e Paciente deve ter o diagnoéstico de doenga de Fa-
bry cldssica, idade igual ou superior a sete anos e
apresentar ao menos um dos seguintes critérios
para seu grupo populacional.

Para criangas (7 a 17 anos):

¢ Sintomdticos (independentemente do sexo), mes-
mo na presenga de sintomas leves OU;

® Lesdo podocitdria em bidpsia renal.

Para homens com 18 anos ou mais de idade:

e Fendtipo classico, com sintomas ou sinais preco-
ces de envolvimento de érgdos-alvo OU;

e Albumindria ou proteinuria, alteragdo histoldgica
renal (apagamento dos pedicelos ou sinais modera-

(& CRITERIOS DE EXCLUSAO

Serdo excluidos os pacientes que apresentarem toxicidade (intolerancia, hipersensibilidade ou outro evento adverso) ou contraindicagdes absolutas ao uso dos respectivos
medicamentos e procedimentos preconizados neste Protocolo.
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& TRATAMENTO

TRATAMENTO NAO MEDICAMENTOSO

Muitos pacientes com DF desenvolvem sintomas depressivos. O acompanha-
mento psicoldgico destes pacientes é importante, bem como o acompanha-
mento em grupos de apoio.

No tratamento ndo farmacolégico em criangas a terapia cognitivo-compor-
tamental é essencial no tratamento da dor, sendo muito importante evitar
gatilhos de dor.

Criangas com DF precisam de orientagdo sobre atividades fisicas. Medidas
para evitar o superaquecimento corporal, que incluem a remocgdo de sapatos
e meias quando a dor comegar, o tratamento rapido da febre, o uso de spray
de dgua como substituto do suor quando houver hipoidrose e o habito de evi-
tar alguns tipos de atividades extenuantes (como corrida de longa distancia),
que vao além do nivel de tolerancia e capacidade do paciente.

TRATAMENTO MEDICAMENTOSO

Quadro Il - Principais manifestagoes clinicas da DF e opgoes de tratamentos
de suporte ou sintomaticos.

Aconselhamento  N&o se aplica Deve estar disponivel para todos os indi-
Genético viduos e seus familiares.

Prevengdo Crises Dolorosas Orientagdo quanto aos possiveis desen-
cadeantes como, por exemplo, exerci-
cios fisicos, mudangas de temperatura,

estresse emocional.

Alto risco de eventos
cardiovasculares

Como ocorre na populagdo geral, tan-
to pacientes masculinos ou femininos
devem ter fatores de risco como hiper-
tensdo, dislipidemia e diabetes, tratados
adequadamente.

Neurolégica Dor neuropatica Uso de analgésicos durante as crises;
uso de anticonvulsivantes para controle

da dor crénica

Doenga
neurovascular/
Acidente Vascular
Encefalico

Instituigdo do tratamento padrao, consi-
derando o uso de antiagregantes pla-
quetdrios e estatinas.

Tratamento do evento deve ocorrer de
acordo com o preconizado nas linhas de
cuidado de Acidente Vascular Cerebral
(AVC) na Rede de Atencgdo as Urgéncias
e Emergéncias do Ministério da Saude.

Renal Proteindria Uso de IECA nos estdgios iniciais e nos
pacientes sem estenose da artéria renal.
O uso de antagonistas do receptor da an-
giotensina também deve ser considera-

do como opgdo de tratamento.

Insuficiéncia renal
cronica

Dialise e transplante para doenga avan-
¢ada e conforme as indicagGes usuais.
Consultar os Protocolos Clinicos e Diretrizes
Terapéuticas da Anemia na

Doenga Renal Cronica e do Disturbio Mine-
ral Osseo na Doenca Renal Cronica.

Cardiovascular Hipertensdo arterial Uso de IECA e antagonistas do receptor

sistémica da angiotensina
Dislipidemia Uso de estatinas
Arritmias Uso de medicamentos, marca-passo e des-

fibrilador, conforme tratamento padrdo

Insuficiéncia cardiaca Tratamento padrdo

Psiquiatrica Depressdo, ansiedade, Encaminhamento ao psiquiatra, centro
abuso de farmacos especializado em tratamento de dor ou
uso de antidepressivos, conforme crité-
rios usuais
Otorrinolaringoldgica Nausea relacionada Uso de metoclopramida
a vertigem
Gastrointestinal Dispepsia Orientagdes dietéticas; uso de inibidor

da bomba de prétons

Retardo do esvazia- Orientagdes dietéticas; uso de
mento gastrico metoclopramida

Reabilitagdo N&o se aplica Aos pacientes que necessitarem, como
por exemplo, agueles com sequelas

neuroldgicas.

Legenda: IECA: inibidores da enzima conversora de angiotensina.

Quadro IV - Principais manifestagoes clinicas da DF na crianca e opgées de
tratamentos de suporte ou sintomaticos

Aconselhamento  N&o se aplica Deve estar disponivel para todos os indi-
Genético viduos e seus familiares.

Prevengdo Crises Dolorosas Orientagdo quanto aos possiveis desen-
cadeantes como, por exemplo, exerci-
cios fisicos, mudangas de temperatura,

estresse emocional.

Neuroldgica Dor neuropdtica Uso de analgésicos durante as crises;

uso de anticonvulsivantes para controle
da dor crénica
Psiquidtrica

Depressdo, ansiedade, Encaminhamento ao psiquiatra, centro

abuso de farmacos especializado em tratamento de dor ou
uso de antidepressivos, conforme crité-
rios usuais
Gastrointestinal Dispepsia Orientagdes dietéticas; uso de inibidor

da bomba de prétons
Retardo do esvazia- OrientagGes dietéticas; uso de
mento gastrico metoclopramida

Reabilitagdo N3o se aplica Aos pacientes que necessitarem, como

por exemplo, aqueles com sequelas
neuroldgicas.

TERAPIA DE REPOSICAO ENZIMATICA (TRE)

Este Protocolo recomenda a TRE para o tratamento primario da DF classica
em pacientes a partir dos sete anos de idade, com o uso de alfagalsidase ou
beta-agalsidase

Os beneficios potenciais da TRE para DF envolvem: estabilizagdo da nefropa-
tia (estabilizagdo da proteinuria e da taxa de filtragdo glomerular); estabili-
zacdo da cardiomiopatia (manutengdo ou declinio do indice de massa ven-
tricular esquerdo e da espessura da parede do VE); melhora dos sintomas
gastrointestinais (redugdo da diarreia, célicas ou dores abdominais, nduseas,
vomitos e sintomas dispépticos).

TER ndo é recomendado para alguns grupos, independentemente dos as-
pectos de idade e sexo: pacientes com doenga renal crénica (DRC) estégios 4
ou 5; pacientes inelegiveis para transplante renal; pacientes com IC classe IV
da NYHA ou com qualquer doenga avangada que leve a uma expectativa de
vida inferior a um ano. Ja a gravidez é uma contraindicagdo relativa para TRE

Uso de alfagalsidase ou beta-agalsidase em adultos

Grupos nos quais a TRE é recomendada, por evidéncia de beneficio (grau

de evidéncia IA):

e Homens e mulheres com doenga de fenétipo classico devem ser tratados
quando sinais precoces de envolvimento de dérgdos-alvo, relacionados a
DF, estiverem presentes.

Grupos nos quais a TRE deve ser considerada, por provavel beneficio (evi-

déncia nivel lIB):

* Mulheres sintomaticas;

¢ Mulheres assintomaticas, se houver evidéncia de lesdo renal (TFG inferior
a 90 mL/min/1,73m?, relagdo albumina/creatinina urindria persistente-
mente >30 mg/g ou alteragBes renais histoldgicas).

Grupos nos quais a TRE baseia-se unicamente no envolvimento renal (ho-

mens e mulheres - evidéncias de niveis IA e llA, respectivamente):

¢ Albuminduria ou proteinuria (na auséncia de outras possiveis causas), alte-
ragdo histoldgica, TFG entre 60-90 mL/min/1,73m? ou TFG entre 60-90
mL/min/1,73m?2. Aqui existe diferenca entre homens e mulheres em ter-
mos de certeza do beneficio. Enquanto em homens considera-se que ha
beneficio definido, em mulheres o beneficio é provavel.

Grupos nos quais ndo ha consenso, devido a incerteza de beneficio:
e Homens assintomaticos com DF classica.

Grupos sem indica¢do de TRE devido a inexisténcia de beneficio plausivel:
¢ Pacientes masculinos e femininos com variantes de significado indefinido
(VUS) com polimorfismos benignos bem caracterizados.

A seguir é apresentado o Quadro V que apresenta os medicamentos, as
doses recomendadas e as contraindicagdes.
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Quadro V - Medicamentos no tratamento da DF, doses recomendadas e
contraindicagoes.

0,2 mg/kg de peso em admi-
nistragdo intravenosa (IV) a

Alfagalsidase cada duas semanas.

Pacientes com DRC avanga-
da (estagios 4 e 5), com
contraindicagdo ao trans-
plante renal;

Solugio injetavel de * Diluir volume total da alfa-
galsidase em 100 mL de
solugdo de cloreto de sédio
0,9% para infusdo.

1 mg/mL;

e Pacientes com insuficién-
cia cardiaca avangada

« 1 mg/kg de peso em admi- (classe IV da NYHA);
nistracdo IV a cada duas ® Declinio cognitivo grave
semanas. por qualquer causa;

* O pd para solugdo injetavel
deve ser reconstituido com
agua estéril para solugdo,
diluido com solugdo intra-
venosa de cloreto de sédio
0,9%. O medicamento be- ® ReagGes infusionais graves
ta-agalsidase deve ser di-  ou reagdo anafilatica pré-
luido entre 50 e 500 mL de via é,TRE com presenga de
cloreto de sédio 0,9% para IgE. E importante ressaltar
dose usual. que a idade por si s6 ndo é

uma contraindicagdo a

TRE, no entanto, ndo ha es-

tudos avaliando os benefi-

cios em pacientes com 65

anos ou mais.

e DF avangada ou outras co-
morbidades com uma ex-
pectativa de vida inferior a
um ano;

Beta-agalsidase

P6 para solugdo inje-
tavel de 35 mg.
e Para doses menores que
35 mg devera ser usado
um minimo de 50 mL; para
doses de 35 a 70 mg, utili-
zar um minimo de 100 mL;
para doses de 70 a 100 mg,
utilizar um minimo de 250
mL, e; para doses maiores
que 100 mg, utilizar 500
mL.

(®) CASOS ESPECIAIS

Uso de alfagalsidase ou beta-agalsidase em criangas

¢ Inexiste consenso universal quanto a indicagdo do inicio da TRE em crian-
¢as. Em geral, recomenda-se o inicio da TER em criangas a partir de 7 anos
de idade, nas seguintes situagdes:

¢ Pacientes sintomaticos: devem iniciar TRE, independentemente do sexo,
ainda que os sintomas sejam leves;

¢ A histologia renal poderia ser um critério para auxiliar a decisdo de iniciar
o tratamento precoce ou ndo.

Uso de alfagalsidase e beta-agalsidase em gestantes e lactantes

N3o se sabe se a alfagalsidase é excretada no leite humano. Em relagdo a
beta-agalsidade ha dados limitados que sugerem sua presencga no leite hu-
mano.

Recomenda-se cautela ao prescrever a TRE as gestantes ou lactantes. A gra-
videz é uma contraindicagdo relativa para TRE. Inexistem estudos controla-
dos em mulheres gravidas em uso de TRE, seja com alfagalsidase ou com
beta-agalsidase.

¥ As informag0es inseridas neste material tem a finalidade de direcionar a consulta
rapida dos principais temas abordados no PCDT. A versdo completa corresponde
a Portaria Conjunta SAES/SECTICS/MS n2 2, de 15 de janeiro de 2025 e pode ser
acessada em _https://www.gov.br/conitec/pt-br/midias/protocolos/protocolo-clini-

# MONITORAMENTO

Quadro VI - Avaliagdo inicial e periodo de acompanhamento clinico mini-
mo sugerido para pacientes com Doenga de Fabry.

Avaliacdo

Avaliagdo

Anual Observagoes

AvaliagGes basal

Consulta clinica completa
(anamnese, exame
neurolégico e exame fisico
completo).

Exames laboratoriais: he-
mograma com plaquetas,
eletrdlitos, creatinina,
ureia, rastreio de fatores
de risco cardiovasculares,
como perfil lipidico (HDL,
colesterol total, trigliceri-
deos, LDL-C), glicemia de
jejum.

Varia de acordo com a fungdo
renal*

Exames laboratoriais de
urina: exame qualitativo,
coleta de urina de 24h
para determinagdo da
proteinuria, albuminuria e
depuragdo da creatinina.

Eletrocardiograma (ECG) X X
Repetido se for identificado

sintomas especificos (avalia-
¢30 caso a caso).

Exame oftalmoldgico
(acuidade visual, fundo de
olho, exame com lampada
de fenda).

Ressonancia  magnética
nuclear (RM) ou tomogra-
fia computadorizada (TC)
cerebral.

Repetida se houver evento

cerebrovascular ou sintomas
X neurolégicos especificos

(avaliagdo caso a caso).

Anual a partir dos 35 anos ou
X bianual se menor de 35 anos.

Ecocardiograma

Questionarios  validados
para avaliagdo de qualida- X X
de de vida e dor.

*A avaliagdo da fungdo renal varia de acordo com o estagio da doenga renal: Se proteinuria
< 1 g/dia: anual; Se doenga renal crénica em estagio 1 ou 2: anual; Se doenga renal crénica
em estagio 4 (TFG 15 a 29 mL/min/1,73 m?): trimestral; Se proteintria 90 mL/min/1,73m?)
ou 2 (TFG 60 a 89 mL/min/1,73 m?): trimestral.

{3 REGULACAO E CONTROLE

O atendimento de pacientes com doengas raras é feito prioritariamente na
Atencdo Primaria, principal porta de entrada para o SUS e, se houver necessi-
dade, o paciente sera encaminhado para atendimento especializado em unida-
de de média ou alta complexidade. A linha de cuidados de pacientes com
Doencgas Raras é estruturada pela Atengdo Primaria e Atengdo Especializada,
em conformidade com a Rede de Atengdo a Saude e seguindo as Diretrizes para
Atengdo Integral as Pessoas com Doencas Raras no Sistema Unico de Satde.
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