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La Ley 20.850 Crea un Sistema de Proteccion Financiera para Diagnosticos y Tratamientos de
Alto Costo y otorga cobertura financiera universal a  medicamentos de alto costo,
procedimientos médicos especializados de demostrada efectividad, de acuerdo a lo establecido
en los Protocolos respectivos, garantizando que los mismos sean accesibles en condiciones de

calidad y eficiencia.




Para mayor informacion sobre el manejo clinico de las personas con Enfermedad de Gaucher,
consulte el documento “Orientaciones para el Manejo Clinico de la Enfermedad de Gaucher”

disponible en www.minsal.cl
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Mapa de RED

Prestador de Salud Ley 20.850

Corresponde a cualquier persona natural o juridica, establecimiento o institucidon, que se
encuentre aprobada, conforme a lo dispuesto en el decreto N° 54 del Ministerio de Salud de
2015, que aprueba Reglamento que Establece Normas para el Otorgamiento y Cobertura
Financiera de los Diagnosticos y Tratamientos incorporados al sistema establecido en la Ley N°

20.850".

La Red de atencion se organizara en cuatro etapas:

l. Sospecha diagnostica
Il. Confirmacion
I1l. Tratamiento

IV. Seguimiento

l. Sospecha diagnostica

Parte con una etapa inicial de sospecha, que es efectuada por establecimientos pudblicos o
privados del primer nivel de atencion ambulatorios, que cuentan con médicos generales y
médicos familiares. Posterior a ello, se realiza la sospecha fundada que se generara en el segundo
nivel de atencion publico o privado por especialistas o subespecialistas relacionados a la
patologia a diagnosticar. En esta instancia se generara un formulario de sospecha fundada.

La sospecha del diagnostico podra ser levantada por un prestador individual con registro de
especialidad en la Superintendencia de Salud, de acuerdo a la patologia en sospecha o un

prestador institucional que cuente con los especialistas acreditados.




1. Confirmacion

La etapa de confirmacion estara a cargo de un Prestador aprobado que cuente con el examen

Gold estandar necesario para dicha confirmacion de acuerdo a requisitos técnicos definidos.

I1l. Tratamiento

Entrega de Medicamentos: Los medicamentos cubiertos por el Fondo, deberan ser dispensados
en un Prestador Aprobado.

La Administracion de medicamentos: Debera ser realizada en un Prestador Aprobado.

IV. Etapa de Seguimiento

Las personas que ingresen a este protocolo tendran seguimiento clinico segln lo establecido

para estos efectos.




Diagrama de Flujo de la Red de Atencion para Personas con Enfermedad de Gaucher
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I. INTRODUCCION

La enfermedad de Gaucher es considerada la enfermedad por dep6ésito lisosomal mas frecuente.
Se produce por el déficit de la enzima lisosomal glucocerebrosidasa, y se transmite de manera

autosdmica recesiva. La frecuencia aproximada es de 1: 60.000 recién nacidos en el mundo.

La enfermedad de Gaucher se caracteriza por presentar compromiso visceral, hematologico y
6seo y por la ausencia de compromiso neurolégico primario en la mayoria de las personas (95%).
Generalmente inician la presentacion de sintomas desde una etapa temprana, presentando
epistaxis a repeticion, hematomas o equimosis frecuentes y otras manifestaciones asociadas a

trombocitopenia. Luego aparecen la esplenomegalia, hepatomegalia y las crisis de dolor 6seo.

Il. OBJETIVO GENERAL

Proporcionar un marco comdn para el manejo clinico de la Enfermedad de Gaucher.

11l. OBJETIVOS ESPECIFICOS

- Estandarizar el diagnostico de la Enfermedad de Gaucher.

- Estandarizar el tratamiento de la Enfermedad de Gaucher.

IV. AMBITOS DE LA APLICACION

Dirigido a profesionales multidisciplinarios del equipo de salud que atienden personas con

Enfermedad de Gaucher.




V. POBLACION OBJETIVO

Personas con sospecha clinica fundada de Enfermedad de Gaucher.

VI. DEFINICIONES

Se reconocen tres tipos clasicos de presentacion de la enfermedad.

La enfermedad de Gaucher tipo |, o forma no neuronopatica, se caracteriza por presentar
compromiso visceral, hematolégico y 06seo y por la ausencia de compromiso neurologico
primario. Generalmente inician la presentacion de sintomas desde una etapa temprana,
presentando epistaxis a repeticion, hematomas o equimosis frecuentes y otras manifestaciones
asociadas a trombocitopenia. Luego aparecen la esplenomegalia, hepatomegalia y las crisis de
dolor 6seo. Esta forma de presentacion corresponde al 95% de las personas con Enfermedad de

Gaucher.

La enfermedad de Gaucher tipo Il, o forma neuronopatica aguda, se manifiesta antes de los dos
anos de vida, presentado un curso rapido y progresivo, donde los sintomas piramidales (postura
en opistotonos, espasticidad), compromiso bulbar (estridor, trastornos de la deglucion), epilepsia
mioclénica y alteracion de la oculomotricidad (apraxia, fallas en el inicio de la mirada sacadica)
son caracteristicos de esta presentacion. Habitualmente, la sobrevida de estas personas no

sobrepasa los primeros dos afnos de vida.

La enfermedad de Gaucher tipo Ill, 0 neuronopatica cronica, se presenta con signos neurologicos
progresivos que pueden iniciar antes de los dos afios de vida, pero que no tienen un patron de
evolucion caracteristico. Ocasionalmente, el compromiso neurologico puede corresponder solo a
una alteracion de la motricidad ocular, lo que hace importante el examen neurologico cuidadoso

del paciente considerado con una forma no neuronopatica.
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VIl. MANEJO CLINICO

La garantia explicita de proteccion financiera para el tratamiento de Enfermedad de Gaucher
comprende la confirmacion diagndstica y el medicamento de reemplazo enzimatico:

Taliglucerasa o Imiglucerasa.

En Chile, se ofrecera a personas sin historia de haber recibido terapia de reemplazo enzimatico la
Taliglucerasa. Quienes estén recibiendo Imiglucerasa podran optar a seguir recibiendo esta
misma formulacién. En caso de comprobar falla en la respuesta al tratamiento o la aparicion de

efectos adversos, se podra optar al cambio de terapia que se esté recibiendo.

La garantia de Oportunidad:

Con Sospecha clinica fundada, comenzara a hacer uso del beneficio especifico de confirmacion
diagnostica en un plazo no mayor a 20 dias desde la recepcion del formulario de sospecha

fundada y muestra de sangre en la Institucion Confirmadora.

Con confirmacion diagnostica: hara uso del beneficio especifico de inicio de tratamiento en un

plazo no mayor a 60 dias desde la indicacion de terapia al paciente por parte del médico tratante.

Continuidad, en conformidad a lo prescrito por el médico para el caso especifico.

Confirmacion Diagnostica

El Gold Standard para la confirmacion diagnostica es la medicion de la actividad enzimatica en

leucocitos (comprobacion del déficit de actividad de la enzima 3-glucocerebrosidasa).

Tratamiento farmacologico

La terapia de reemplazo enzimatico es la primera terapia especifica para el tratamiento de las

personas que presentan Enfermedad de Gaucher.

Para este protocolo se consideraran los siguientes farmacos para utilizar en TRE: Taliglucerasa o

Imiglucerasa (enzimas recombinantes).
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Criterios de Inclusion
Tiene indicacion de TRE:

A. Todo paciente menor de 18 afios que presente sintomas relacionados con la Enfermedad de

Gaucher.

B. Todo paciente mayor de 18 afos que presente alguno de los siguientes sintomas:
1. Hemoglobina<11,5g/dL en mujeres 0 <12,5g/dL en hombres.
2. Recuento de plaquetas <120.000/mm?.

3. Volumen hepatico >1,25 veces el valor normal seglin volumetria por Tomografia axial

computada o Resonancia Nuclear Magnética.

4. Volumen esplénico > 5 veces el valor normal segln volumetria por Tomografia axial

computada o Resonancia Nuclear Magnética.
5. Deterioro de la calidad de vida debido a complicaciones de la enfermedad de Gaucher.
Los criterios de alto riesgo en los menores de 18 afios son los siguientes:

1. Retardo del crecimiento, definido como una talla menor a 2DS segln la edad o la caida

de un segmento en la curva de percentiles.
2. Hemoglobina <2,0 g/dL bajo el limite para su edad.
3. Recuento de plaquetas <60.000/mm?® o hemorragias frecuentes.
4. Cualquier evidencia de compromiso 6seo clinico o radiolégico.
Los criterios de alto riesgo en los mayores de 18 afos son los siguientes:

1. Enfermedad 6sea sintomatica: dolores frecuentes, necrosis avascular, fracturas en

hueso patologico, osteopenia moderada o severa.
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2. Hipertension pulmonar.

3. Recuento de plaquetas <60.000/mm?.

4. Hemoglobina <8g/dL o necesidad de transfusiones.
5. Compromiso hepatico: cirrosis o hipertension portal.

6. Compromiso esplénico: esplenomegalia significativa (volumen esplénico mayor a 10
veces el valor normal) o en quien la esplenomegalia produzca efectos clinicos
secundarios importantes, ej: compromiso respiratorio, severa trombocitopenia, infartos

esplénicos.

Todo paciente que cumpla con uno o mas de los criterios de alto riesgo debe recibir al inicio del
tratamiento 60 U/kg cada dos semanas via endovenosa. Quienes no cumplan estos criterios,
recibiran 30 U/kg. La dosis podra ser reducida hasta 30 U/kg en personas que cumplan meta

terapéuticas y dejen de cumplir criterios de alto riesgo.
Metas terapéuticas:
- Debe manejar todas las manifestaciones presentes y las potencialmente conocidas.

- Debe ser personalizada basada en las manifestaciones individuales y el curso de la

enfermedad.
- Debe reflejar las expectativas del médico y el paciente.

— Debe reconocer que la respuesta puede ser dependiente no sélo de la dosis de TRE, sino que

debe considerar la severidad de la enfermedad previa al tratamiento.
= Hemoglobina (1-2 afos)

- Normalizar anemia; Aliviar la fatiga.
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= Plaquetas (1-5 aios)

- Enun afo, el aumento de los niveles de plaquetas es suficiente para prevenir sangrado

espontaneo o traumatico (>60.000).

- Personas con trombocitopenia leve (>60.000) debe normalizarse, y aquellos con recuentos

mas bajos doblaran sus valores, aunque no los veran normalizados.

= Hepatomegalia (1-5 afos)

- Higados moderadamente grandes deben llegar a ser cercanos a lo normal

- Higados muy grandes deben disminuir un 30-40%, pero mas raramente se normalizaran.

= Esplenomegalia (1-5 aiios)

- La disminucion del tamafio del bazo debe llegar a niveles que no produzcan distension

abdominal o dolor.

- Bazos moderadamente grandes (menos 8 veces el tamafio normal por volumetria), deben

llegar a ser cercanos a lo normal.

- Bazos muy grandes deben disminuir un 40-60%, pero mas raramente se normalizaran.

- Algunas personas pueden persistir con bazos grandes, incluso luego de largos periodos en

tratamiento.

Metas esqueléticas:

- Deben eliminarse las crisis de dolor y las fracturas.

- Eldolor 6seo debe ser eliminado o reducido significativamente.

- Debe prevenirse el dafio irreversible relacionado a la necrosis avascular, infartos, infecciones o

fracturas.
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- Lainfiltracion de medula 6sea debe disminuir.

- Estabilizar el hueso para ser un mejor soporte de protesis.

Seguimiento

MODALIDAD O EXAMEN DE EVALUACION

CLINICA

Basal

Cada
6 meses

Cada
12 meses

Peso

Talla

HEMATOLOGIA/BIOQUIMICA

Hemoglobina

Recuento de plaquetas

Transaminasas

Perfil bioguimico

Perfil lipidico

Ferritina

Calcio, Fosforo

XX | X | X

Grupo sanguineo

NI XXX X|X|X|X

VISCERAL

Volumen del bazo (volumetria por TAC
o RNM)

Volumen del higado (volumetria por TAC
o RNM)

ESQUELETICA

Radiografias AP de fémur, pelvis, cadera o coxofemoral

RNM (secuencia T1y T2 de caderas/fémur distal)

Densitometria 6sea columna y cadera
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VIIl. AUTORIZACION DE COBERTURA DE TRATAMIENTOS

La autorizacion del tratamiento por parte del prestador se hara basandose en la evaluacion
técnica de los formularios de sospecha diagndstica presentadas, requiriéendose para ello la

siguiente documentacion:

- Formulario de sospecha fundada.

- Fotocopia de Cédula de Identidad del paciente.

- Examenes complementarios (solo si son requeridos por la institucidon confirmadora).

IX. ANEXOS

Los siguientes formularios para el registro de la informacion, deberan ser digitados de manera
electronica en el sistema informatico dispuesto por Fonasa para el seguimiento del proceso
asistencial de la Ley 20.850, al cual se puede acceder a través de la pagina web de Fonasa

http://www.fonasa.cl



http://www.fonasa.cl/
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ANEXO 1. Formulario Sospecha Fundada
MINISTERIO DE SALUD
Ley 20.850

FORMULARIO de SOSPECHA Fundada

Enfermedad de Gaucher

Datos del Paciente

Nombre y Apellidos:

Rut: Sexo: F I: M I:I

Fecha Nacimiento:

Prevision:

Direccion: Comuna:
Region:

Teléfono fijo: Celular: Correo-e:

N© Ficha clinica:

Datos Establecimiento de Referencia

Nombre Establecimiento:

Rut Establecimiento:

Direccion: Comuna:

Region: Teléfono:

Médico Tratante:

Nombre; Rut:

Especialidad: Correo electroénico: Fono Contacto:
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Evaluacion Clinica

Antropometria:
Talla Actual (Cm): Peso (Kg):

Evaluacion Respiratoria Fecha evaluacion (dd/mm/aaaa)
/ /

a) Espirometria: EFV1: Fecha: /]

b) Oxigeno dependiente Si: No:

Requerimiento: Lts.

Evaluacidon Gastrointestinal Fecha evaluacion (dd/mm/aaaa)
/ /

Hepatomegalia Si: No:

Volumen: Método de la Medicion

Esplenomegalia Si: No:

Volumen: Por RNM

Evaluacion traumatoldgica Fecha evaluacion (dd/mm/aaaa)
/ /

Cirugia Si: No:

Descripcion:

Evaluacion traumatologica RNM:

Cirugia SI ‘ ‘ No ‘ ‘ Fémur Distal Si I:l No I:l Fecha: I:l
Descripcion: Cadera Si l:l No I:I Fecha: I:I
Columna lumbar Sl I:I No I:I Fecha: I:I

Otras alteraciones traumatologicas:
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Crisis de dolor 6seo:
Frecuencia:

Localizacion:

Evaluacion Hematologica

Fecha evaluacion:

Hb

Htco Sintomas Hemorragicos:
GB Epistaxis Frecuencia
Plag

Otros Antecedentes Relevantes:

Evaluacidon de calidad de Vida

Descripcion: (si esta disponible)
Descripcion:
Método Diagnostico
I:I Actividad enzimatica I:l Estudio Molecular
Valor
I:l Papel Filtro I:l Leucocitos
Valor
Médico Responsable del Formulario:
Nombre: Rut:
Especialidad: Correo electrénico: Fono Contacto:

Firma

Fecha envio:
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Equipo Clinico a Cargo en Establecimiento de referencia

Equipo Clinico a cargo:

Médico:

Nombre; Rut:

Especialidad: Correo electronico: Fono Contacto:

Enfermera(o):

Nombre: Rut:

Correo electronico: Fono Contacto:

Quimico Farmacéutico:

Nombre: Rut:

Correo electronico: Fono Contacto:
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ANEXO 2. Formulario Confirmacion Diagnostica

MINISTERIO DE SALUD
Ley 20.850

Confirmacion Diagnéstica

Fecha: ___/__/___

Datos del Paciente

Datos del Paciente:

Nombre y Apellidos:

Rut: Sexo:

Fecha Nacimiento:

Prevision:

Direccion: Comuna:
Region:

Teléfono fijo: Celular: Correo-e:

N© Ficha clinica:

Datos Centro de Referencia

Nombre Establecimiento:

Rut Establecimiento:

Direccion: Comuna:
Region: Teléfono:
Meédico Tratante:

Nombre: Rut:

Especialidad: Correo electronico:

Fono Contacto:



21

Confirmacion

Problema de Salud:

Confirmacion:

S

Garantia:  Examen (de confirmacion) I:I Farmaco I:I Alimento I:I Dispositivo I:I
Especificar:

Dosis: Intervalo:

Frecuencia:

Plazo:

Datos de Institucion o Comision que confirma

Institucion que Confirma:
Nombre Institucion:

Rut de Institucion:

Direccion:

Comuna:

Region:

Fono:

Profesional responsable Confirmacion:

Nombre

Rut

Correo electroénico

Fono contacto:

Firma:

Timbre:
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ANEXO 3. Formulario Seguimiento y Evaluacion

MINISTERIO DE SALUD
Ley 20.850

Formulario Seguimiento
Gaucher Tipo |

Datos del Paciente

Datos del Paciente:
Nombre y Apellidos:

Rut: Sexo: F I: M I:l

Fecha Nacimiento:

Prevision:

Direccion: Comuna:
Region:

Teléfono fijo: Celular: Correo-e:

N© Ficha clinica:

Datos Centro de Seguimiento

Nombre Establecimiento:

Rut Establecimiento:

Direccion: Comuna:
Region: Teléfono:
Meédico Tratante:

Nombre: Rut:

Especialidad:

Correo electronico:

Fono Contacto:



Garantia Farmaco: I:’ Especificar Farmaco:
Taligrucerasa: |:| Imiglucerasa \:I

Fecha de inicio:

Dosis: Intervalo:

Frecuencia:

Plazo:

Cronograma Seguimiento

meses meses meses meses meses meses

Fecha

Peso

Talla

Dosis

Evaluacion
(Especialidad)

Examenes

Evaluaciones

El Seguimiento debe ser realizado por equipo multidisciplinario cada 6 a 12 meses, con la finalidad de
evaluar la evolucion clinica y la respuesta al tratamiento farmacologico. Especialistas: Pediatra de
cabecera, Hematologo, Gastroenterdlogo y Traumatologo.

Evaluaciones recomendadas, a lo menos:
Cada 6 meses: Evaluacion Peso, talla y Evaluacion hematologica

Cada 12 meses: Evaluacion con perfil Bioquimico completo y lipidico, Evaluacion Visceral y osteo-muscular.
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ANEXO 4. Formulario Solicitud Cambio Centro de Administracion de Tratamiento
a MINISTERIO DE SALUD

Ley 20.850

Solicitud Cambio Centro de Administracion de Tratamiento
Fecha: ___/__/___

Datos del Paciente

Datos del Paciente:

Nombre y Apellidos:

Rut: Sexo: F I: M I:l

Fecha Nacimiento:

Prevision:

Direccion: Comuna:
Region:

Teléfono fijo: Celular: Correo-e:

N© Ficha clinica:

Problema de Salud

Datos Centro de Referencia

Nombre Establecimiento:

Rut Establecimiento:

Direccion: Comuna:
Region: Teléfono:
Meédico Tratante:

Nombre: Rut:

Especialidad: Correo electronico: Fono Contacto:




Datos Centro Administracion Tratamiento

Nombre Establecimiento Actual:
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Rut Establecimiento:

Direccion:

Comuna:

Region:

Teléfono:

Garantia Farmaco:

Dosis:

Frecuencia:

Intervalo:

Plazo:

Nombre Establecimiento Solicitado:

Rut Establecimiento:

Direccion:

Comuna:

Region:

Teléfono:

Motivo Solicitud:

Profesional responsable Solicitud:

Nombre

Rut

Correo electroénico

Fono contacto:

Firma:

Timbre:
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