W PROTOCOLO 2015
Salud MUCOPOLISACARIDOSIS I

Para el Otorgamiento de las Prestaciones

que cuentan con el Sistema de Proteccion Financiera para Diagnosticos y
Tratamientos de Alto Costo. Ley 20.850

Subsecretaria de Salud Pablica
Subsecretaria de Redes Asistenciales
Division Juridica

Gobierno de Chile



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 MUCOPOLISACARIDOSIS 11,
consulte el documento “Orientaciones para el Manejo Clinico de la Mucopolisacaridosis 11"

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 institucion, 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

1. 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 atencidon 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.
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I. INTRODUCCION

Las Mucopolisacaridosis son un grupo de errores innatos del metabolismo, que se caracterizan
por la acumulacion progresiva de glicosaminoglicanos a nivel celular. Corresponden al grupo de
las enfermedades lisosomales y se caracterizan por ser condiciones infrecuentes, multisistémica
y de caracter progresivo.(1). La mucopolisacaridosis tipo Il fue descrita inicialmente en el afio

1917 por el Dr. Charles Hunter (2).

En @ mucopolisacaridosis tipo Il (MPS tipo Il) se acumulan cantidades perjudiciales de
glucosaminoglucanos (GAGs) dermatan y heparan sulfato en la matriz extracelular del tejido
conectivo. Esta acumulacidn es progresiva, por lo que con el tiempo los sintomas se evidencian
con mayor severidad. El fenotipo es heterogéneo, en el inicio y en la progresion, por lo que el
abanico de cuadros clinicos es amplio, oscilando entre los 2 extremos mas reconocidos, la forma

leve o0 atenuada y la severa (3).

La incidencia de la enfermedad se calcula actualmente en 1 por 132.000 nacidos vivos varones
aproximadamente segln el reporte de algunos estudios europeos o de 1 por 68.000-320.000

recién nacidos vivos varones, segin distintas series (3).

Il. OBJETIVO GENERAL

Proporcionar un marco coman para el manejo clinico de la mucopolisacaridosis tipo |l.

I1l. OBJETIVOS ESPECIFICOS

- Estandarizar el diagnostico de la mucopolisacaridosis Il

- Estandarizar el tratamiento de la mucopolisacaridosis I




IV. AMBITOS DE LA APLICACION

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

mucopolisacaridosis tipo Il.

V.POBLACION OBJETIVO

Personas con sospecha clinica fundada de mucopolisacaridosis tipo Il.

VI. DEFINICIONES

La mucopolisacaridosis tipo Il (MPS tipo II) o Sindrome de Hunter es un trastorno hereditario que
presenta un patron de herencia ligada al cromosoma X y es causada por el déficit de la enzima
iduronato sulfatasa, que participa en la degradacion de dermatan sulfato y heparan sulfato. A
pesar de ser una enfermedad que por su patron de herencia afecta a varones, se han descrito

casos en mujeres debido a la inactivacion del cromosoma X.

Las manifestaciones clinicas mas frecuentes de las personas con MPS tipo Il incluyen:

- Obstruccion severa de via aérea.

- Deformidades esqueléticas.

- Cardiomiopatia.

- Enla mayoria de las personas, deterioro neurolégico de severidad variable.

Estas personas, debido al complejo cuadro clinico, necesitan el manejo por un equipo

multidisciplinario con experiencia en el tratamiento de esta enfermedad.




10

VIl. MANEJO CLINICO

La garantia explicita de proteccion financiera para el tratamiento de la Mucopolisacaridosis
tipo Il comprende la confirmacion diagndstica y el medicamento de reemplazo enzimatico

[dursulfasa.

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 la muestra de sangre para determinacion de actividad enzimatica 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 el 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 de Mucopolisacaridosis tipo Il es la
cuantificacion de la deficiencia de la actividad enzimatica iduronato sulfatasa en leucocitos o

fibroblastos, en la presencia de actividad normal de al menos alguna otra sulfatasa. (4)

Se debe tomar una segunda determinacion en otra sulfatasa, generalmente arilsulfatasa A o B,

para descartar la deficiencia maltiple de sulfatasas(5)

Tratamiento farmacologico

El tratamiento especifico de la mucopolisacaridosis tipo Il se realiza con terapia de remplazo

enzimatico (TRE), especificamente con Idursulfasa.
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Administracion: La dosis recomendada de Idursulfasa para la terapia de reemplazo enzimatico

es de 0,5 mg/kg en un esquema semanal. Bomba de infusion continua de Idursulfasa en 100 ml de
solucion salina al 0,9% y administrarla en una infusién que dure aproximadamente 3-4 horas. La
velocidad de administracion es de 8 ml/h, con incrementos de 8 ml cada 15 minutos hasta
alcanzar entre 80 a 100 ml por hora como maximo. Es importante realizar un monitoreo de signos

vitales mientras dure la administracion (3)(6)(7).

Se considerara su uso en todo paciente con diagnostico confirmado de MPSII.

Criterios de exclusion o de suspension de tratamiento seran:

- Embarazo y lactancia.

- Paciente con cuadro neurologico severo (discapacidad intelectual severa, imposibilidad de

deambulacion).

- Ocurrencia de efectos adversos moderados o graves a la terapia de reemplazo enzimatico.

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, requiriéndose para ello la

siguiente documentacion:

- Formulario de sospecha fundada

- Fotocopia de Cédula de Identidad del paciente.

- Examenes complementarios (s6lo si son requeridos por la institucion confirmadora)
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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

Mucopolisacaridosis I, 1l y VI

Datos del Paciente

Nombre y Apellidos:

Rut: Sexo: F

Patologia en Sospecha: mesi| ] owmesu[ ] mesvi[ ]
[ m ]

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:
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Evaluacion Clinica

Antropometria:

Evaluacidn visual

a) Opacidad Corneal
b) Agudeza visual
¢) Presion Intraocular

Evaluacion Cardiaca

a) Enfermedad Valvular:
Precisar:

b) Cardiomiopatia:

Precisar:

Evaluacion Auditiva

Audiometria Medicion:

Impedanciometria:

Precisar:

Evaluacion Respiratoria

a) Espirometria:

b) Oxigeno dependiente

Requerimiento:

¢) Polisomnografia:

Apnea Obstructiva

Talla Actual (Cm): Peso (Kg):

Si: No:
0D: Ol
0D: Ol

Fecha evaluacion (dd/mm/aaaa)

/ /

Si: No:
Si: No:

Fecha evaluacion (dd/mm/aaaa)

/ /

OD: Ol;
Uso de audifono Si: No:
Si: No:

Fecha evaluacion (dd/mm/aaaa)

/ /
EFV1: Fecha:
Si: No:
Lts.
Fecha /]

Si: No:
Si: No:

Usa CPAP

Evaluacion Neurologica

Edad de Desarrollo o Psicometria:

Fecha evaluacion (dd/mm/aaaa)
/ /
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Escala de Evaluacion de Discapacidad:

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

Hepatomegalia Si: No:

Volumen: Método de la Medicion

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

Inestabilidad Cervical Si: No:

Cirugia

Descripcion:

Otras alteraciones traumatologicas

Descripcion:
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
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Médico Responsable del Formulario:

Nombre: Rut:

Especialidad: Correo electronico: Fono Contacto:

Firma Fecha envio:

Equipo Clinico a Cargo en Establecimiento de referencia

Equipo Clinico a cargo:

Médico:

Nombre: Rut:

Especialidad: Correo electrénico: Fono Contacto:

Enfermera(o):

Nombre; Rut:

Correo electronico: Fono Contacto:

Quimico Farmacéutico:

Nombre; Rut:

Correo electronico: Fono Contacto:




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: F I: M I:I

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:

Médico Tratante:

Nombre: Rut:

Especialidad: Correo electroénico: Fono Contacto:
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Confirmacion

Problema de Salud:
Confirmacion: S1 I:l No I:l
Garantia:  Examen (de confirmacion) I:I Farmaco I:I Alimento I:I Dispositivo I:I

Especificar:

Dosis: Intervalo:

Frecuencia:

Plazo:

Datos de Institucion 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
Mucopolisacaridosis |, Il v VI

Datos del Paciente

Patologia: mesi| ] owmesu[ ] mesvi[ ]

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:l Especificar:

Fecha de inicio:

Dosis: Intervalo:

Frecuencia:

Plazo:

Cronograma Seguimiento

6 12 18 24 30 36 40
meses meses meses meses meses meses meses

Fecha

Peso

Talla

Dosis

Evaluacion
(Especialidad)

Examenes

Evaluaciones

El Seguimiento debe ser realizado por equipo multidisciplinario cada 3 a 6 meses, con la finalidad de
evaluar la evolucidn clinica y la respuesta al tratamiento farmacoldgico. Especialistas: Pediatra de
cabecera, Neurologia, Neurocirujano, Neuropsicologia, Oftalmologia, Otorrinolaringologia, Cardiologia,

Broncopulmonar, Gastroenterologia, cirugia, Traumatologia, Fisiatria.
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Evaluaciones recomendadas, a lo menos:

Cada 3 a 6 meses: Peso, talla y Evaluacion Funcion Osteoarticular

A los 12 meses: Evaluacion Neurocognitiva, Evaluacion Cardiolégica, Evaluacion Visceromegalia, Evaluacion
de Apnea obstructiva del suefio y respiratoria, Evaluacion auditiva y visual, Excrecion de GAG urinario,

Evaluacion osteo-muscular.




ANEXO 4. Formulario Solicitud Cambio centro de Administracion de Tratamiento

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:I

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:

Médico Tratante:

Nombre: Rut:

Especialidad: Correo electroénico: Fono Contacto:




23

Datos Centro Administracion Tratamiento

Nombre Establecimiento Actual:

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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