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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 Mucopolisacaridosis tipo VI,
consulte el documento “Orientaciones para el Manejo Clinico de la Mucopolisacaridosis VI”

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 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.
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I. INTRODUCCION

Las Mucopolisacaridosis (MPS) son enfermedades metabodlicas hereditarias raras, de baja
prevalencia y de caracter sistémico y progresivo, causadas por el déficit de enzimas especificas
implicadas en el catabolismo de los glicosaminoglicanos (GAG). Los GAG son cadenas largas de
polisacaridos que forman una estructura resistente y flexible. Se encuentran en todas las células
del organismo implicadas en la formacion del hueso, cartilago, tendon, coérnea, piel, tejido

conectivo y, también, estan presentes en el liquido sinovial de las articulaciones.

La Mucopolisacaridosis tipo VI fue descrita por primera vez en el afio 1963. Se estima una

incidencia de 1 a 248.000 a 1 en 300.000 nacidos vivos (1)

Il. OBJETIVO GENERAL

Proporcionar un marco coman para el manejo clinico de la mucopolisacaridosis VI.

I1. OBJETIVOS ESPECIFICOS

- Estandarizar el diagnostico de la mucopolisacaridosis tipo VI

- Estandarizar el tratamiento de la mucopolisacaridosis tipo VI

IV. AMBITOS DE LA APLICACION

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

mucopolisacaridosis tipo VI.




V. POBLACION OBJETIVO

Personas con sospecha clinica fundada de mucopolisacaridosis tipo VI.

VI. DEFINICIONES

Las manifestaciones clinicas incluyen caracteristicas faciales distintivas, estatura baja, opacidad
corneal, contracturas articulares y afeccion cardiopulmonar. Las personas tienen reduccion en la

tolerancia al ejercicio y limitacion del rango de movilidad de las articulaciones(2).

La gravedad depende de la cantidad se glucosaminoglucanos acumulados en relacion con el

grado de deficiencia enzimatica, que a su vez esta en relacion con el genotipo del paciente (1).

Se han identificado clasicamente dos formas de progresion de la enfermedad, la lenta y la rapida.
En la progresion rapida se presentan una gran variedad de sintomas, viéndose afectado de
manera simultanea varios sistemas. Por otro lado, en la progresion lenta, los sintomas

clinicamente significativos pueden ocurrir por afecciéon de pocos 6rganos (3).

Entre los sintomas mas frecuentemente presentados estan el compromiso esquelético (talla
baja, giba dorsolumbar, genu valgo), la opacidad corneal, compromiso respiratorio y cardiaco. En
general, las personas con Mucopolisacaridosis tipo VI (MPS tipo VI) no tienen compromiso

cognitivo primario.

VIl. MANEJO CLINICO

La garantia explicita de proteccion financiera para el tratamiento de la Mucopolisacaridosis
tipo VI comprende la confirmacidon diagnostica y el medicamento de reemplazo enzimatico

Galsulfasa.
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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 recepcidn del formulario de sospecha
fundada y de la muestra de sangre para determinacion de actividad enzimatica en leucocitos en

la Institucion Confirmadora.

Con Confirmacion diagnéstica, 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 diagnostico de mucopolisacaridosis tipo VI se realiza cuando se detecta actividad de la enzima
arilsulfatasa B menor al 10% del limite inferior normal. El Gold Estandar para el diagnéstico
definitivo se realiza en muestra de leucocitos aislados o cultivo de fibroblastos obtenidos en un

laboratorio certificado.(4)

Tratamiento farmacologico

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

enzimatico (TRE), especificamente con Galsulfasa.

Administracion: la dosis recomendada de galsulfasa es de 1,0 mg/kg semanal, en infusion

continua. Esta dosis se puede ajustar entre 0,9 a 1,1 mg/kg, sin variar mas del 10% de la dosis

total calculada(5)(4)(6)(7)

Instrucciones de administracion:

= Diluir la enzima en 250 ml de solucion salina si la persona pesa mas de 20 kg y en 100 ml si el

peso es menor de 20 kg

= Homogeneizar lentamente
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= Después de hacer la dilucion administrarla lo mas pronto posible

= Sies necesario, la mezcla se puede guardar por un periodo de 24-36 horas en refrigeracion

(2-8°0)

= Para mayores de 20 kg administrar con bomba de infusion a una velocidad de 6 ml/hora la

primera hora, seguir con 80 ml/h las siguientes tres horas

= Para menores de 20 kg administrar con bomba de infusién a una velocidad de 3 ml/h la

primera hora, seguir 3 horas.

= Antes de iniciar la TRE semanal con galsulfasa es recomendable: (4)(8)

= Evaluar la via aérea y el estado respiratorio

= Considerar en retardar la infusidn en las personas que presentan infeccion respiratoria o

proceso febril agudo.

= Administrar un antihistaminico no sedante con o sin antipirético, de 30 a 60 minutos antes de

la infusion.

Se considerara su uso en todo paciente con diagnostico confirmado de MPS tipo VI.

Criterios de exclusion o de suspension de tratamiento seran:

- Embarazo y lactancia

- Paciente con cuadro neuroldgico severo (imposibilidad de deambulacion).

- Ocurrencia de efectos adversos moderados o graves a la terapia de reemplazo enzimatico.
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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 (s6lo si son requeridos por la institucion 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/

ANEXO 1. Formulario Sospecha Fundada

MINISTERIO DE SALUD
Ley 20.850
FORMULARIO de SOSPECHA Fundada

Mucopolisacaridosis I, 1l y VI

Datos del Paciente

Patologia en Sospecha: MPS | I:l MPS 11

MPS VI

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 electronico: Fono Contacto:
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Evaluacion Clinica

Antropometria:

Evaluacién visual

a) Opacidad Corneal
b) Agudeza visual
) Presion Intraocular

Evaluacion Cardiaca

a) Enfermedad Valvular:
Precisar:

b) Cardiomiopatia:

Precisar:

Evaluacidén Auditiva

Audiometria Medicion:

Impedanciometria:

Precisar:

Evaluacidén Respiratoria

a) Espirometria:

b) Oxigeno dependiente

Requerimiento:

¢) Polisomnografia:

Apnea Obstructiva

Talla Actual (Cm): Peso (Kg):

Si: No:
0D: Ol
OD: Ol;

Fecha evaluacion (dd/mm/aaaa)

/ /

Si: No:
Si: No:

Fecha evaluacion (dd/mm/aaaa)

/ /

0D: 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 Neurolbgica

Edad de Desarrollo o Psicometria:

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

Evaluacidon Gastrointestinal

Hepatomegalia Si: No:

Volumen: Método de la Medicion

Fecha evaluacion (dd/mm/aaaa)

/

/

Evaluacion traumatoldgica

Inestabilidad Cervical Si: No:

Cirugia
Descripcion:

Otras alteraciones traumatologicas
Descripcion:

Otros Antecedentes Relevantes:

Descripcion:

Fecha evaluacion (dd/mm/aaaa)

/

/

Evaluacion de calidad de Vida

(si esta disponible)

Descripcion:

Método Diagnostico

I:I Actividad enzimatica I:l Estudio Molecular

Valor

:l Papel Filtro l:l Leucocitos

Valor
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Médico Responsable del Formulario:

Nombre:

Especialidad: Correo electronico:

Firma

Fecha envio:

Rut:

Fono Contacto:

Equipo Clinico a Cargo en Establecimiento de referencia

Equipo Clinico a cargo:

Médico:

Nombre;

Especialidad: Correo electronico:

Enfermera(o):

Nombre:

Correo electronico:

Rut:

Fono Contacto:

Rut:

Quimico Farmacéutico:

Nombre:

Correo electronico:

Fono Contacto:

Rut:

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 electrénico: Fono Contacto:




18

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 I, ll v VI

Datos del Paciente

Patologia: mesi | ] owmesu[ ] wmeswi| ]

Datos del paciente:
Nombre y Apellidos:

Rut: Sexo: F l: M l: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:I 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 evolucion clinica y la respuesta al tratamiento farmacolégico. Especialistas: Médico de
cabecera, Neurologia, Neurocirujano, Neuropsicologia, Oftalmologia, Otorrinolaringologia, Cardiologia,

Broncopulmonar, Gastroenterologia, Cirugia, Traumatologia, Fisiatria.

Evaluaciones recomendadas, a lo menos:

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

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

Evaluacion osteo-muscular.




21
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 electrénico: Fono Contacto:
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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 electronico

Fono contacto:

Firma:

Timbre:
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