GESTION EMPRESARIAL
divisgidn salud

PROTOCOLO
ENFERMEDAD DE GAUCHER
Descripcién

La enfermedad de Gaucher es una enfermedad de depésito, hereditaria, por actividad
deficiente de una enzima llamada glucocerebrosidasa (también Illamada:

glucosilceramidasa, ceramida B-glucosidasa o B-glucosidasa acida).
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Formas clinicas

Gaucher tipo I: forma mas frecuente, compromiso visceral sin compromiso neurolégico.
Gaucher tipo Il: neuropatico agudo

Gaucher tipo Ill: neuropatico crénico

Tratamiento

Gaucher tipo |
a) La terapia de reemplazo enzimatico (TRE) es el tratamiento farmacolégico de

elecciéon en la enfermedad. Consiste en la administracion intravenosa de la enzima
lisosomal deficiente.

El TRE esta indicado para:

(De acuerdo a normativas APE)

1) Enfermedad tipo | no neuropatica del adulto con uno 0 mas de los siguientes
signos:

a) Trombocitopenia con tendencia al sangrado. Recuento de plaguetas
menor a 120.000 x mma3.

b) Anemia moderada o severa luego de excluir otras deficiencias como
falta de hierro. Hemoglobina: 1,0 g/dl debajo del limite inferior para sexo
y edad.

c) Patologia 6sea luego de excluir otras causas como déficit de Vit. D

d) Evidencia radiologica de enfermedad esquelética mas alla de la
osteopenia y/o deformacion de Erlenmeyer.
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e) Enfermedad de Erlenmeyer (patologia 6sea caracteristica) evaluada
a través de RM o Rx femorales o de columna.

f) Hepatomegalia significativa (tamafio hepéatico méas de 1,25 veces del
valor normal - 1.750 cc, en adultos) y esplenomegalia (tamafio cinco
veces 0 mas mayor al valor normal - 875 cc en adultos).

2) Menores de 18 afios con enfermedad tipo I.

Imiglucerasa (Cerezyme®)
Producida por Genzyme Co (Cambridge, Massachusetts, USA).
Se presenta en forma liofilizada, en viales que contienen 200 o 400 U.

La dosis diluida se administra por via i.v.en infusién durante un plazo de 2 horas.

b) La Terapia por inhibicion de sustrato (Sin cobertura APE)
Miglustat (Zavesca®) via oral, menor eficacia y mas efectos secundarios.

El tratamiento debe continuar durante toda la vida del paciente.

Las interrupciones del tratamiento no se recomiendan.

Sequimiento:
De tipo |

Evaluacién completa cada 12 a 24 meses en pacientes que estan recibiendo TRE y
han logrado los objetivos terapéuticos.

Absorciometria dual de rayos X (DEXA) cada 24 meses

Realizar evaluacion completa ante cambio de dosis o aparicion de una complicacion
importante.

En las tablas de las pag. 12 a 15 del protocolo se resumen los principales
estudios de seguimiento recomendados en esta enfermedad en su variedad de

tipo | sin compromiso neuroldgico.
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Requerimientos APE

a) Historia Clinica detallada con tipo de enfermedad (I, Il o 1lI).
b) Examenes de laboratorio (Hemograma completo, contaje de plaguetas).
c) Informe radioldgico.

d) Confirmacion de la patologia mediante puncién biopsia hepatica y/o dosaje
enzimatico (betaglucocerebrosidasa u otras) y/o estudios genéticos.

Sin cobertura APE:

1) Pacientes con enfermedad de Gaucher Tipo Il y IlI.
2) Portadores asintomaticos.

3) Utilizacién profilactica en casos leves.

Reguerimientos para Diagnéstico

Diagndstico de certeza: actividad de glucocerebrosidasa 15% < de lo normal en

leucocitos de sangre periférica.

Confirmacién de la patologia mediante puncion biopsia hepatica y/o estudios

genéticos.

El examen hematolodgico, la cuantificacion de fosfatasas acidas, de quitotriosidasa, el

examen radiologico de térax y esqueleto y la identificacion de células de Gaucher en el

aspirado medular, apoyan fuertemente la sospecha clinica de la enfermedad y ayudan

a cuantificar el grado de gravedad de la misma.
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