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Schede informatizzate per la malattia di Fabry
AGALSIDASI ALFA — REPLAGAL

NSRS DA WART R Agalsidasi alfa e indicato come terapia enzimadwstitutiva a lungo termine in pazienti con diagrosfermata di malattia di
REPLAGAL Fabry

Scheda a cura del Prescrittore
1. SCHEDA REGISTRAZIONE PAZIENTE (RP)

(O: Obbligatorio 'inserimentoE: facoltativo I'inserimento)
O | Data registrazione paziente v

O | Eta Indicare eta del paziente

O | Sesso Indicare sesso del paziente
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Scheda a cura del Prescrittore

2. SCHEDA ELEGGIBILITA E DATI CLINICI (EDC)

Diagnosi di malattia di Fabry (O: Obbligatorio I'inserimentoF: facoltativo I'inserimento)

1

O | leucotici da sangue venoso periferico o su DriebBISpot | ... (nmol/mg/h)
(DBS) che dimostri una ridotta attivita dell’enzima

. Dosaggio dell'attivita enzimatica dell’alfa-gtitssidasi nei

Asintomatico

O | 2. Indicare se paziente:
Sintomatico
Se sintomatico alla domanda precedente, indicare:
Reni
Cuore
© Danno d’organo a: Cervello e sistema nervoso periferico
Polmoni
Altro (specificare):

Attenzione, se sintomatico compare il seguentd:aler

La somministrazione del farmaco non é raccomanrskatbpaziente presenta:

o Malattia cardiaca avanzata con fibrosi estesa gealattia cardiaca € 'unica indicazione al tratato (senza possibilita di
ricevere trapianto di cuore)

o Malattia renale in stadio terminale, senza posgildi ricevere trapianto di rene, in combinazigoe insufficienza cardiaca
avanzata (classe IV NYHA)

o Malattia di Fabry in stadio terminale o presenzaltie comorbidita con un aspettativa di vita ifder a un anno

3. Analisi molecolare per la ricerca delle mutakibel gene codificante GLA indicando:
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Indicare il fenotipo:

Mutazione genetica rilevata o Classico
o Non classico

o Mutazione missenso di cui non € noto il significato

patologico

Per il paziente asintomaticg
con lieve-media alterazione
dell'attivita enzimatica: datd
da inserire
obbligatoriamente prima di
iniziare il trattamento.

Per il paziente sintomatico
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e/o con grave alterazione
dell'attivita enzimatica: datg
da inserire entro 6 mesi
dall'inizio del trattamento.
- Centro che ha effettuato la diagnosi
Si
O | Diagnosi confermata di malattia di Fabry?
No Blocco
O | Data della diagnosi cd

Caratteristiche del paziente e aspetti rilevanti afini dell’eleggibilitd (O: Obbligatorio IinserimentoE: facoltativo I'inserimento)

Se donna in eta fertile (compresa tra 15-50 anni)

Usare cautela nel

Si prescrivere il farmaco in
Donna in gravidanza? gravidanza
No
Si
Se in allattamento, intenzionata a sospenderlo? Usare _caute]a nel _
No prescrivere il farmaco in

donne in allattamento

Alert per il prescrittore

Prima di iniziare il trattamento con agalsidasi af valutare attentamente quali sono i farmaci conidl paziente € attualmente in trattament

- Agalsidasi alfa non deve essere somministrato mcamitanza con clorochina, amiodarone, benoquiendagmicina
(sostanze in grado di inibire I'attivita intracddite di alfa-galattosidasi) [RCP agalsidasi alfa]

- L'uso concomitante di migalastat con la terapiamatica sostitutiva non e indicato [RCP Migalast@tialora il medico

ritenesse necessaria la co-somministrazione ddéf@@uare una richiesta di uso off-label.
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Valori e condizioni cliniche al baseline @: Obbligatorio I'inserimentof: facoltativo I'inserimento)
O Altezza ..cm
@) Peso .. kg
@) Livelli plasmatici di Lyso-GL3 .. ng/mL
Se in precedenza indicato danno d’organo al rene:
O | Urea .. mmol/L
Creatininemia .. umol/L
O | Volume dell’'urina .. mL nelle 24 ore
O | Velocita di filtrazione glomerurale dosata .. mL/min
O | Albuminuria .. mg nelle 24 ore
O | Proteinuria .. mg nelle 24 ore
O | Stadio malattia renale cronica .. stadio
= Dep.osit.i GL-3 in. cellgle renali
(se biopsia renale disponibile)
Se in precedenza indicato danno d’organo al cuore:
Pressione sanguigna (sistolica/diastolica) ...l.... mmHg
© Massa ventricolare sinistra .. gint
O | Ipertrofia ventricolare sinistra o Assente
o Presente
o Assente
= Fibrosi parete ventricolare m Prezentle (indicare n. segmenti fibrotici nel vealo sinistro):
o >2
o Assente

0] Aritmia cardiaca

Presente (indicare quale):
0 Aritmia ventricolare
o Fibrillazione atriale
o0 Bradicardia
o0 Altro (specificare....)
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- . o Assente
O Insufficienza cardiaca —
o Presente (indicare classe NYHA ...)
o No
o Si

o

Pregressi eventi da segnalare

o Infarto del miocardio
0 Altro (specificare....)

Se in precedenza indicato danno d’organo al ceovelb sistema nervoso periferico:

o No
_ _ o Si
Pregressi eventi da segnalare 0 Attacco ischemico transitorio
0] o0 Ictus
o0 Altro (specificare....)
o Assente
Aumento del segnale della sostanza bianca
o Presente
o No
O | Presenza di dolore neuropatico:

o Si, riportare valore su scala VAS ......

Se in precedenza indicato danno d’organo ai polmoni

O | Capacita vitale forzata (FVC) .. mL
O | Volume espiratorio massimo in un secondo (FEV1) | ... mL
FEV1/FVC
O [campo compilato in automatico dal sistema all'nmeento dei .. %
valori di FEV1 e FVC]
Qualita della vita
F [usando questionario SF-12] - Score
o Normale
o) Funzionalita uditiva o Perdita parziale o completa dell’'udito (indicarelori di perdita
uditiva: .... dB)

o0 Perdita progressiva
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0 Perdita improvvisa

@) Funzionalita gastrointestinale

Normale

o Alterata, riportare il risultato di scale di valagitane dei sintomi
gastrointestinali (quali gastrointestinal symptating scale
[GSRS] oi criteri Rome 111) e della scala delleifdi Bristol:

@) Manifestazioni dermatologiche

o Nessuna

o Presenti
0 Angiocheratomi
0 Altro (specificare .......... )

@) Manifestazioni oftalmologiche

o Nessuna

o Presenti:
o Cataratta
o Cornea verticillata
0 Tortuosita dei vasi retinici e congiuntivali

Osteopenia/Osteoporosi
0] Z-score prima dei 50 anni
T-score donne post-menopausa e maschi>50 anni

o Non presente
- indicare il valore del T/Z-score femorale: ...
- indicare il valore del T/Z-score vertebrale: ...

o Presente
- indicare il valore del T/Z-score femorale: ...
- indicare il valore del T/Z-score vertebrale: ...

@) Ipoidrosi

o Assente

o Presente
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Scheda a cura del Prescrittore
3A.SCHEDA RICHIESTA FARMACO (RF) — PRIMA PRESCRIZIO NE

(O: Obbligatorio I'inserimentoF: facoltativo l'inserimento)
Posologia raccomandata: 0,2 mg/kg di peso corperemgni due settimane

O | Datarichiesta farmaco I Y

Posologia

@)
O | Durata richiesta farmaco
@)

N. flaconi da dispensare

Scheda a cura del Prescrittore
3B. SCHEDA RICHIESTA FARMACO (RF) — PRESCRIZIONE SU CCESSIVA ALLA PRIMA

(O: Obbligatorio I'inserimentoF: facoltativo I'inserimento)
Posologia raccomandata: 0,2 mg/kg di peso corperemgni due settimane

O | Data richiesta farmaco I Y

Si
O | Prevista modifica del dosaggio?

No
Se no, il sistema riporta in automatico la poso#oidicata nelle prescrizioni precedenti, se sii¢ade la nuova posologia:

@) Posologia

O | Durata richiesta farmaco

O | N. flaconi da dispensare
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Scheda a cura del Farmacista

4. SCHEDA DISPENSAZIONE FARMACO (DF)

L’erogazione da parte del Farmacista puo avveniredo a fronte della presentazione di una richiestaafmaco in corso di validita

Descrizione del farmaco erogato
AIC

Numero di confezioni erogate

Data dispensazione farmaco Y B B
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Scheda a cura del Prescrittore

5. SCHEDA RIVALUTAZIONE (RV)

PRIMA RIVALUTAZIONE (RV)

Dopo 6 mesi dall'inizio del trattamento
Data rivalutazione paziente Y B B
Valori e condizioni cliniche da rivalutare (O: Obbligatorio I'inserimentoF: facoltativo I'inserimento)
@) Altezza ...Cm
@) Peso ... kg
Livelli plasmatici di Lyso-GL3
0] (Attenzione: effettuare I'analisi dopo 7 giorni Halzio della .... hg/mL
somministrazione del farmaco)
Reni
Danno d’organo a: Cuore
o (il sistema compila in automatico gli organi indiazella valutazione Cervello e sistema nervoso periferico
precedente e permette di indicarne eventualmetrig al Polmoni
Altro:
Se nella valutazione precedente indicato dannog#no al rene o se sviluppato in seguito:
O | Urea .... mmol/L
O | Creatininemia ... umol/L
O | Volume dell'urina ... mL nelle 24 ore
O | Velocita di filtrazione glomerurale dosata .... mL/min
O | Albuminuria .... mg nelle 24 ore
O | Proteinuria .... mg nelle 24 ore
O | Stadio malattia renale cronica .... stadio
= Dep.ositj GL-3 in' cellgle renal
(se biopsia renale disponibile)
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Se nella valutazione precedente indicato dannogdino al cuore o se sviluppato in seguito:
o Pressione sanguigna (sistolica/diastolica) ...l.... mmHg
Massa ventricolare sinistra g/nf
) ) L o Assente
O | Ipertrofia ventricolare sinistra
o Presente
o Assente
F Fibrosi parete ventricolare o Presente (indicare n. segmenti fibrotici nel vealo sinistro):
o 1
o >2
o Assente
Presente (indicare quale):
O | Aritmia cardiaca 0 Aritmia ventricolare
o0 Fibrillazione atriale
o Bradicardia
o Altro (specificare....)
- . o Assente
O Insufficienza cardiaca —
o Presente (indicare classe NYHA ...)
o No
O | Eventi da segnalare rispetto valutazione precedente o S

o Infarto del miocardio
0 Altro (specificare....)

Se nella valutazione precedente indicato dannogdino al cervello e/o sistema nervoso periferice s\aluppato in seguito:

o No
_ _ _ o Si
Eventi da segnalare rispetto valutazione precedente o Attacco ischemico transitorio
0] o0 lIctus
0 Altro (specificare....)
o Assente
Aumento del segnale della sostanza bianca
o Presente
O | Risposta al dolore neuropatico: o Si, riportare valore su scala VAS ...
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o No, riportare valore su scala VAS ...

Se nella valutazione precedente indicato dannog#ino ai polmoni o se sviluppato in seguito:

O | Capacita vitale forzata (FVC) .. mL

O | Volume espiratorio massimo in un secondo (FEV1) | ... mL
FEV1/FVC

O [campo compilato in automatico dal sistema all'nireento dei .. %
valori di FEV1 e FVC]

Qualita della vita
F [usando questionario SF-12] - Score
Normale

F Funzionalita uditiva

o Perdita parziale o completa dell’'udito (indicaralori di perdita uditiva:

.... dB)
o Perdita progressiva
o0 Perdita improvvisa

@) Funzionalita gastrointestinale

o Normale

Alterata, riportare il risultato di scale di valaitane dei sintomi
gastrointestinali (quali gastrointestinal symptatirrg scale [GSRS] o i
criteri Rome 1ll) e della scala delle feci di Bobkt...................

Nessuna
o Manifestazioni dermatologiche Presenti
0 Angiocheratomi
o0 Altro (specificare .......... )
Nessuna
Presenti:

F Manifestazioni oftalmologiche

o Cataratta
o0 Cornea verticillata
0 Tortuosita dei vasi retinici e congiuntivali

= Osteopenia/Osteoporosi
Z-score prima dei 50 anni

Non presente
- indicare il valore del T/Z-score femorale: ...
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T-score donne post-menopausa e maschi>50 anni

- indicare il valore del T/Z-score vertebrale: ...

o Presente
- indicare il valore del T/Z-score femorale: ...
- indicare il valore del T/Z-score vertebrale: ...

@) Ipoidrosi

o Assente

o Presente

@) Eventi avversi correlati alla terapia da segnalare

Si/No (indicare quale... menu a tendina disponibigengl| sistema del Registrg
Malattie Rare e inserimento di un collegamentottiiral sito vigifarmaco.it per
invio della segnalazione)

@) Reazione allergiche al farmaco da segnalare

Si/No (inserimento di un collegamento diretto & sigifarmaco.it per invio
della segnalazione)

Trapianto di midollo o altre operazioni da segraf@ndicare

O quale:....) Si/No
Solo se si alla domanda precedente:
F Data dell'intervento: S S

Criteri che il clinico del centro accreditato deveconsiderare per valutare I'eventuale sospensione Idarmaco previo consenso informato del paziente
o della sua famiglia/tutore

174

"

Indicare se il paziente presenta uno dei critdtostencati:

o Malattia renale allo stadio terminale (senza pagsildli ricevere trapianto renale) in associaziammalattia cardiaca avanzata (classe IV NYHA).
o Mancata compliance del paziente al agalsidasicadfite visite di follow-up clinico strumentale
o Reazioni severe associate all'infusione, non cdlateoda cortisonici o riduzione della velocitaimfusione

Esito rivalutazione

Si ritiene di proseguire il trattamento con agalsidlfa?

Si, compilare scheda richiesta
farmaco

No, compilare scheda di fine
trattamento
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SECONDA RIVALUTAZIONE (RV)

Dopo 12 mesi dall'inizio del trattamento

Data rivalutazione paziente Y B B

Valori e condizioni cliniche da rivalutare (O: Obbligatorio I'inserimentoF: facoltativo I'inserimento)

@] Altezza ...Cm
@] Peso ... kg
Livelli plasmatici di Lyso-GL3
O (Attenzione: effettuare I'analisi dopo 7 giorni Halzio della .... hg/mL
somministrazione del farmaco)
Reni
Danno d’organo a: Cuore
© (il sistema compila in automatico gli organi indiazella valutazione Cervello e sistema nervoso periferico
precedente e permette di indicarne eventualmetrig al Polmoni
Altro:
Se nella valutazione precedente indicato dannog#no al rene o se sviluppato in seguito:
O | Urea .... mmol/L
Creatininemia ... umol/L
O | Volume dell’urina ... mL nelle 24 ore
O | Velocita di filtrazione glomerurale dosata ... MLMI
O | Albuminuria .... mg nelle 24 ore
O | Proteinuria .... mg nelle 24 ore
O | Stadio malattia renale cronica .... Stadio

= Depositi GL-3 in cellule renali
(se biopsia renale disponibile)

Se nella valutazione precedente indicato dannog#no al cuore o se sviluppato in seguito:

o Pressione sanguigna (sistolica/diastolica) ...l.... mmHg

Massa ventricolare sinistra ... gnf
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, . - o Assente
O | Ipertrofia ventricolare sinistra
o Presente
o Assente
= Fibrosi parete ventricolare o Presente (indicare n. segmenti fibrotici nel vealo sinistro):
o1
o >2
o Assente
Presente (indicare quale):
O | Aritmia cardiaca o Aritmia ventricolare
o Fibrillazione atriale
0 Bradicardia
o0 Altro (specificare....)
- . o Assente
O Insufficienza cardiaca —
o Presente (indicare classe NYHA ...)
o No
O | Eventi da segnalare rispetto valutazione precedente o S

o0 Infarto del miocardio
o Altro (specificare....)

Se nella valutazione precedente indicato dannog#no al cervello e/o sistema nervoso periferice @wluppato in seguito:

o No
_ _ _ o Si
Eventi da segnalare rispetto valutazione precedente o Attacco ischemico transitorio
9] o Ictus
o Altro (specificare....)
o Assente
Aumento del segnale della sostanza bianca
o Presente
o Si, riportare valore su scala VAS ...
O | Risposta al dolore neuropatico: ,
o No, riportare valore su scala VAS ...

Se nella valutazione precedente indicato dannog#ino ai polmoni o se sviluppato in seguito:
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O | Capacita vitale forzata (FVC) .. mL
O | Volume espiratorio massimo in un secondo (FEV1) | ... mL
FEV1/FVC
@] [campo compilato in automatico dal sistema all'nmeento dei .. %
valori di FEV1 e FVC]
Qualita della vita
F [usando questionario SF-12] - Score
o Normale

O Funzionalita uditiva

o Perdita parziale o completa dell’'udito (indicaralori di perdita uditiva:
... dB)
o Perdita progressiva
o Perdita improvvisa

@] Funzionalita gastrointestinale

o Normale

o Alterata, riportare il risultato di scale di valaitane dei sintomi
gastrointestinali (quali gastrointestinal symptating scale [GSRS] o i
criteri Rome 1ll) e della scala delle feci di Bobt...................

@] Manifestazioni dermatologiche

@] Manifestazioni oftalmologiche

o Nessuna
o Presenti
0 Angiocheratomi
o Altro (specificare .......... )
o Nessuna
o Presenti:

o Cataratta
o Cornea verticillata
o Tortuosita dei vasi retinici e congiuntivali

Osteopenia/Osteoporosi

F Z-score prima dei 50 anni

T-score donne post-menopausa e maschi>50 anni

o Non presente
- indicare il valore del T/Z-score femorale: ...
o indicare il valore del T/Z-score vertebrale: ...

o Presente
- indicare il valore del T/Z-score femorale: ...
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o indicare il valore del T/Z-score vertebrale: ...
) ] o Assente
@] Ipoidrosi
o Presente

@] Eventi avversi correlati alla terapia da segnalare

Si/No (indicare quale... menu a tendina disponibigengl sistema del Registrg
Malattie Rare e inserimento di un collegamentottiiral sito vigifarmaco.it per
invio della segnalazione)

@] Reazione allergiche al farmaco da segnalare

Si/No (inserimento di un collegamento diretto & sigifarmaco.it per invio
della segnalazione)

Trapianto di midollo o altre operazioni da segref@ndicare

o quale:....) Si/No
Solo se si alla domanda precedente:
F Data dell'intervento: cdo

Criteri che il clinico del centro accreditato deveconsiderare per valutare I'eventuale sospensione Idarmaco previo consenso informato del paziente

o della sua famiglia/tutore

17

]

Indicare se il paziente presenta uno dei critdtostencati:

o Malattia renale allo stadio terminale (senza pad#sildi ricevere trapianto renale) in associaziamalattia cardiaca avanzata (classe IV NYHA).
o Mancata compliance del paziente al agalsidasicadfite visite di follow-up clinico strumentale
o Reazioni severe associate all'infusione, non cdlateoda cortisonici o riduzione della velocitaimfusione

Esito rivalutazione

Si ritiene di proseguire il trattamento con agalsiclfa?

Si, compilare scheda richiesta
farmaco

No, compilare scheda di fine
trattamento
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TERZA RIVALUTAZIONE (RV)

Ogni massimo 12 mesi dalla precedente rivalut@zeéoseconda delle condizioni cliniche del paziente

Data rivalutazione paziente Y B B

Valori e condizioni cliniche da rivalutare (O: Obbligatorio I'inserimentoF: facoltativo I'inserimento)

@] Altezza ...cm
@] Peso ... kg
Livelli plasmatici di Lyso-GL3
O (Attenzione: effettuare I'analisi dopo 7 giorni Halzio della .... hg/mL
somministrazione del farmaco)
Reni
Danno d’organo a: Cuore
© (il sistema compila in automatico gli organi indiazella valutazione Cervello e sistema nervoso periferico
precedente e permette di indicarne eventualmetrig al Polmoni
Altro:
Se nella valutazione precedente indicato dannog#no al rene o se sviluppato in seguito:
O | Urea .... mmol/L
Creatininemia ... umol/L
O | Volume dell’urina ... mL nelle 24 ore
O | Velocita di filtrazione glomerurale dosata ... MLMI
O | Albuminuria .... mg nelle 24 ore
O | Proteinuria .... mg nelle 24 ore
O | Stadio malattia renale cronica .... Stadio

= Depositi GL-3 in cellule renali
(se biopsia renale disponibile)

Se nella valutazione precedente indicato dannog#no al cuore o se sviluppato in seguito:

Pressione sanguigna (sistolica/diastolica) oA mgmH

o

Massa ventricolare sinistra ... gnf
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, . - o Assente
O | Ipertrofia ventricolare sinistra
o Presente
o Assente
= Fibrosi parete ventricolare o Presente (indicare n. segmenti fibrotici nel vealo sinistro):
o1
o >2
o Assente
Presente (indicare quale):
O | Aritmia cardiaca o Aritmia ventricolare
o Fibrillazione atriale
0 Bradicardia
o0 Altro (specificare....)
- . o Assente
O Insufficienza cardiaca —
o Presente (indicare classe NYHA ...)
o No
O | Eventi da segnalare rispetto valutazione precedente o S

o0 Infarto del miocardio
o Altro (specificare....)

Se nella valutazione precedente indicato dannog#no al cervello e/o sistema nervoso periferice @wluppato in seguito:

o No
_ _ _ o Si
Eventi da segnalare rispetto valutazione precedente o Attacco ischemico transitorio
9] o Ictus
o Altro (specificare....)
o Assente
Aumento del segnale della sostanza bianca
o Presente
o Si, riportare valore su scala VAS ...
O | Risposta al dolore neuropatico: ,
o No, riportare valore su scala VAS ...

Se nella valutazione precedente indicato dannog#ino ai polmoni o se sviluppato in seguito:
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O | Capacita vitale forzata (FVC) .. mL
O | Volume espiratorio massimo in un secondo (FEV1) | ... mL
FEV1/FVC
@] [campo compilato in automatico dal sistema all'nmeento dei .. %
valori di FEV1 e FVC]
Qualita della vita
F [usando questionario SF-12] - Score
o Normale

O Funzionalita uditiva

o Perdita parziale o completa dell’'udito (indicaralori di perdita uditiva:
... dB)
o Perdita progressiva
o Perdita improvvisa

@] Funzionalita gastrointestinale

o Normale

o Alterata, riportare il risultato di scale di valaitane dei sintomi
gastrointestinali (quali gastrointestinal symptating scale [GSRS] o i
criteri Rome 1ll) e della scala delle feci di Bobt...................

@] Manifestazioni dermatologiche

@] Manifestazioni oftalmologiche

o Nessuna
o Presenti
0 Angiocheratomi
o Altro (specificare .......... )
o Nessuna
o Presenti:

o Cataratta
o Cornea verticillata
o Tortuosita dei vasi retinici e congiuntivali

Osteopenia/Osteoporosi

O Z-score prima dei 50 anni

T-score donne post-menopausa e maschi>50 anni

o Non presente
- indicare il valore del T/Z-score femorale: ...
- indicare il valore del T/Z-score vertebrale: ...

o Presente
- indicare il valore del T/Z-score femorale: ...
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- indicare il valore del T/Z-score vertebrale: ...
) ] o Assente
@] Ipoidrosi
o Presente

@] Eventi avversi correlati alla terapia da segnalare

Si/No (indicare quale... menu a tendina disponibigengl sistema del Registrg
Malattie Rare e inserimento di un collegamentottiiral sito vigifarmaco.it per
invio della segnalazione)

@] Reazione allergiche al farmaco da segnalare

Si/No (inserimento di un collegamento diretto & sigifarmaco.it per invio
della segnalazione)

Trapianto di midollo o altre operazioni da segref@ndicare

o quale:....) Si/No
Solo se si alla domanda precedente:
F Data dell'intervento: cdo

Criteri che il clinico del centro accreditato deveconsiderare per valutare I'eventuale sospensione darmaco previo consenso informato del paziente

o della sua famiglia/tutore

17

i

Indicare se il paziente presenta uno dei critdtostencati:

o Malattia renale allo stadio terminale (senza pad#sildi ricevere trapianto renale) in associaziamalattia cardiaca avanzata (classe IV NYHA).
o Mancata compliance del paziente al agalsidasicadfite visite di follow-up clinico strumentale
o Reazioni severe associate all'infusione, non cdlateoda cortisonici o riduzione della velocitaimfusione

Esito rivalutazione

Si ritiene di proseguire il trattamento con agalsiclfa?

Si, compilare scheda richiesta
farmaco

No, compilare scheda di fine
trattamento
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Compilazione a cura del Prescrittore
6. SCHEDA FINE TRATTAMENTO (FT)

(O: Obbligatorio I'inserimentoF: facoltativo I'inserimento)

(@] Data fine trattamento .

Fallimento terapia

Non aderenza alla terapia

Passaggio ad altra alternativa terapeutica

Trapianto di midollo

@) Indicare la causa fine trattamento — — —
Altra motivazione clinica (specificare quale): ............

Comparsa di eventi avversi
[inserire collegamento diretto con il sito vigifaaoo.it]

Decisione del paziente (motivare): ...............

Decesso

Malattia (per il quale il paziente € in trattaménto

O SeDecessondicare se il motivo del decesso €| Tossicita correlata al farmaco

Altro (specificare quale):

O SeDecessondicare la data del decesso .
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AGALSIDASI BETA - FABRAZYME

NCTA RS DA R=IAVEl Agalsidasi beta é indicato per la terapia enziraagistitutiva a lungo termine nei pazienti con dasjy confermata di malattia di

FABRAZYME Fabry. E indicato negli adulti, nei bambini e neglolescenti a partire dagli 8 anni.

Scheda a cura del Prescrittore
1. SCHEDA REGISTRAZIONE PAZIENTE (RP)

(O: Obbligatorio I'inserimentoF: facoltativo I'inserimento)

O | Data registrazione paziente v
O | Eta Indicare eta del paziente ... Blocco se eta < 8 anni
O | Sesso Indicare il sesso del paziente

O: Obbligatorio I'inserimentojF: facoltativo I'inserimento
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Scheda a cura del Prescrittore

2. SCHEDA ELEGGIBILITA E DATI CLINICI (EDC)

Diagnosi di malattia di Fabry (O: Obbligatorio I'inserimentoF: facoltativo I'inserimento)

1. Dosaggio dell'attivita enzimatica dell’alfa-gttssidasi nei
O | leucotici da sangue venoso periferico o su DriebBISpot | ... (nmol/mg/h)
(DBS) che dimostri una ridotta attivita dell’enzima

Asintomatico

O | 2. Indicare se paziente:

Sintomatico

Se sintomatico alla domanda precedente, indicare:

Reni

Cuore

Danno d’'organo a: Cervello e sistema nervoso periferico

Polmoni

Altro (specificare):

Attenzione, se sintomatico compare il seguentd:aler

La somministrazione del farmaco non é raccomanrskatbpaziente presenta:

o Malattia cardiaca avanzata con fibrosi estesa gealattia cardiaca € 'unica indicazione al tratato (senza possibilita di
ricevere trapianto di cuore)

o Malattia renale in stadio terminale, senza posgildi ricevere trapianto di rene, in combinazigoe insufficienza cardiaca
avanzata (classe IV NYHA)

o Malattia di Fabry in stadio terminale o presenzaltie comorbidita con un aspettativa di vita ifder a un anno

. Analisi molecolare per la ricerca delle mutakidel gene codificante GLA indicando:

w

Per il paziente asintomaticg
con lieve-media alteraziong

o Indicare il fenotipo: dell'attivita enzimatica: data
- Mutazione genetica rilevata o Classico da inserire
o Non classico obbligatoriamente prima di

o Mutazione missenso di cui non € noto il significato| jniziare il trattamento.
patologico Per il paziente sintomatico
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e/o con grave alterazione
dell'attivita enzimatica: datg
da inserire entro 6 mesi
dall'inizio del trattamento.

- Centro che ha effettuato la diagnosi

Diagnosi confermata di malattia di Fabry?

Blocco

Data della diagnosi cod

Caratteristiche del paziente e aspetti rilevanti afini dell’eleggibilita

Se donna in eta fertile (compresa tra 15-50 anni)
Agalsidasi beta non deve
Si essere usato durante la
Donna in gravidanza? gravidanza
No
O
Si
) ) . Si consiglia di interrompere
Se in allattamento, intenzionata a sospenderlo? I'allattamento
No ) . .
durante 'uso di agalsidasi
beta

Prima di iniziare il trattamento con agalsidasi lmtvalutare attentamente quali sono i farmaci conidl paziente & attualmente in trattament

Alert per il prescrittore

Agalsidasi beta non deve essere somministratorinarnitanza con clorochina, amiodarone, benoquientagnicina
(sostanze in grado di inibire I'attivita intracéfite di alfa-galattosidasi) [RCP agalsidasi beta]

L’'uso concomitante di migalastat con la terapiaraatica sostitutiva non e indicato [RCP Migalast@jialora il medico
ritenesse necessaria la co-somministrazione ddéfatiuare una richiesta di uso off-label.

Valori e condizioni cliniche al baseline @: Obbligatorio I'inserimentof: facoltativo I'inserimento)
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@) Altezza ..cm
@) Peso .. kg
@) Livelli plasmatici di Lyso-GL3 .. ng/mL
Se in precedenza indicato danno d’organo al rene:
O | Urea .. mmol/L
Creatininemia .. umol/L

Volume dell’'urina

.. mL nelle 24 ore

Velocita di filtrazione glomerurale dosata

.. mL/min

O|0|0|0O|0O

@] Aritmia cardiaca

Albuminuria .. mg nelle 24 ore
Proteinuria .. mg nelle 24 ore
Stadio malattia renale cronica .. stadio
= Depositi GL-3 in cellule renali
(se biopsia renale disponibile)
Se in precedenza indicato danno d’organo al cuore:
o Pressione sanguigna (sistolica/diastolica) ...l.... mmHg
Massa ventricolare sinistra .. gnt
, . - o Assente
O | Ipertrofia ventricolare sinistra
o Presente
o Assente
F | Fibrosi parete ventricolare o Presente (indicare n. segmenti fibrotici nel vedlo sinistro):
o 1
o >2
o Assente

Presente (indicare quale):
o0 Aritmia ventricolare
o Fibrillazione atriale
0 Bradicardia
o Altro (specificare....)

0] Insufficienza cardiaca

o Assente
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o Presente (indicare classe NYHA ...)

o

Pregressi eventi da segnalare

o No

o Si
o Infarto del miocardio
0 Altro (specificare....)

Se in precedenza indicato danno d’organo al ceovelb sistema nervoso periferico:

o No
_ _ o Si
Pregressi eventi da segnalare 0 Attacco ischemico transitorio
0] o0 Ictus
0 Altro (specificare....)
o Assente
Aumento del segnale della sostanza bianca
o Presente
o No
O | Presenza di dolore neuropatico:

o Si, riportare valore su scala VAS ......

Se in precedenza indicato danno d’organo ai polmoni

O | Capacita vitale forzata (FVC) .. mL
O | Volume espiratorio massimo in un secondo (FEV1) | ... mL
FEV1/FVC
@] [campo compilato in automatico dal sistema all'nmeento dei .. %
valori di FEV1 e FVC]
Qualita della vita
F [usando questionario SF-12] - Score
o Normale
o N o Perdita parziale o completa dell’'udito (indicarelori di perdita
@) Funzionalita uditiva uditiva: .... dB)

o0 Perdita progressiva
o0 Perdita improwvisa
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o Normale
_ . _ . o Alterata, riportare il risultato di scale di valai@ne dei sintomi
O | Funzionalita gastrointestinale gastrointestinali (quali gastrointestinal symptating scale
[GSRS] oi criteri Rome 111) e della scala delleifdi Bristol:
o Nessuna
@) Manifestazioni dermatologiche o Presenti
0 Angiocheratomi
o Altro (specificare .......... )
o Nessuna
. - . o Presenti:
@) Manifestazioni oftalmologiche o Cataratta
o0 Cornea verticillata
0 Tortuosita dei vasi retinici e congiuntivali
o Non presente
) ] - indicare il valore del T/Z-score femorale: ...
Osteopenia/Osteoporosi - indicare il valore del T/Z-score vertebrale: ...
O Z-score prima dei 50 anni ) t
T-score donne post-menopausa e maschi>50 anni = reser! e . .
- indicare il valore del T/Z-score femorale: ...
- indicare il valore del T/Z-score vertebrale: ...
) ] o Assente
@) Ipoidrosi
o Presente
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Scheda a cura del Prescrittore
3A.SCHEDA RICHIESTA FARMACO (RF) — PRIMA PRESCRIZIO NE

(O: Obbligatorio I'inserimentoF: facoltativo I'inserimento)
Posologia raccomandata: 1 mg/kg di peso corpokemgai due settimane

O | Datarichiesta farmaco I Y

Posologia

@)
O | Durata richiesta farmaco
@)

N. flaconi da dispensare

Scheda a cura del Prescrittore
3B. SCHEDA RICHIESTA FARMACO (RF) — PRESCRIZIONE SU CCESSIVA ALLA PRIMA

(O: Obbligatorio I'inserimentoF: facoltativo I'inserimento)

Posologia raccomandata: 1 mg/kg di peso corpoke@gni due settimane

O | Data richiesta farmaco I Y

Si
O | Prevista modifica del dosaggio?

No
Se no, il sistema riporta in automatico la poso#oidicata nelle prescrizioni precedenti, se sii¢agde la nuova posologia:

@) Posologia

O | Durata richiesta farmaco

O | N. flaconi da dispensare
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Scheda a cura del Farmacista

4. SCHEDA DISPENSAZIONE FARMACO (DF)

L’erogazione da parte del Farmacista puo avveniredo a fronte della presentazione di una richiestaafmaco in corso di validita

Descrizione del farmaco erogato
AIC

Numero di confezioni erogate

Data dispensazione farmaco Y B B
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Scheda a cura del Prescrittore

5. SCHEDA RIVALUTAZIONE (RV)

PRIMA RIVALUTAZIONE (RV)

Dopo 6 mesi dall'inizio del trattamento
Data rivalutazione paziente Y B B
Valori e condizioni cliniche da rivalutare (O: Obbligatorio I'inserimentoF: facoltativo I'inserimento)
@] Altezza ...cm
@] Peso ... kg
Livelli plasmatici di Lyso-GL3
0] (Attenzione: effettuare I'analisi dopo 7 giorni Halzio della .... hg/mL
somministrazione del farmaco)
Reni
Danno d’organo a: Cuore
© (il sistema compila in automatico gli organi indiazella valutazione Cervello e sistema nervoso periferico
precedente e permette di indicarne eventualmetrig al Polmoni
Altro:
Se nella valutazione precedente indicato dannog#no al rene o se sviluppato in seguito:
O | Urea .... mmol/L
O | Creatininemia ... umol/L
O | Volume dell'urina ... mL nelle 24 ore
O | Velocita di filtrazione glomerurale dosata .... mL/min
O | Albuminuria .... mg nelle 24 ore
O | Proteinuria .... mg nelle 24 ore
O | Stadio malattia renale cronica .... stadio
= Dep.ositj GL-3 in' cellgle renal
(se biopsia renale disponibile)
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Se nella valutazione precedente indicato dannogdino al cuore o se sviluppato in seguito:

o Pressione sanguigna (sistolica/diastolica) ...l.... mmHg
Massa ventricolare sinistra ... gnt
) ) L o Assente
O | Ipertrofia ventricolare sinistra
o Presente
o Assente
F Fibrosi parete ventricolare o Presente (indicare n. segmenti fibrotici nel vealo sinistro):
o 1
o >2
o Assente
Presente (indicare quale):
O | Aritmia cardiaca 0 Aritmia ventricolare
o0 Fibrillazione atriale
o Bradicardia
o Altro (specificare....)
- . o Assente
O Insufficienza cardiaca —
o Presente (indicare classe NYHA ...)
o No
O | Eventi da segnalare rispetto valutazione precedente o S _ _
0 Infarto del miocardio
o Altro (specificare....)
Se nella valutazione precedente indicato dannogdino al cervello e/o sistema nervoso periferice s\aluppato in seguito:
o No
_ _ _ o Si
Eventi da segnalare rispetto valutazione precedente o Attacco ischemico transitorio
0] o0 lIctus
o Altro (specificare....)
o Assente
Aumento del segnale della sostanza bianca
o Presente
O | Risposta al dolore neuropatico: o Si, riportare valore su scala VAS ...
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o No, riportare valore su scala VAS ...

Se nella valutazione precedente indicato dannog#ino ai polmoni o se sviluppato in seguito:

O | Capacita vitale forzata (FVC) ... mL

O | Volume espiratorio massimo in un secondo (FEV1) | ... mL
FEV1/FVC

O [campo compilato in automatico dal sistema all'nireento dei .. %

valori di FEV1 e FVC]

= Qualita della vita

[usando questionario SF-12] - Score
o Normale
o Perdita parziale o completa dell’'udito (indicaralori di perdita uditiva:
F Funzionalita uditiva ....dB)
o Perdita progressiva
o0 Perdita improvvisa
o Normale
') Funzionalita gastrointestinale o Alterata, riportare il risultato di scale di valai@ne dei sintomi

gastrointestinali (quali gastrointestinal symptatirrg scale [GSRS] o i
criteri Rome 1ll) e della scala delle feci di Bobkt...................

o Nessuna
O Manifestazioni dermatologiche o Presenti
0 Angiocheratomi
o0 Altro (specificare .......... )
o Nessuna
o Presenti:

F Manifestazioni oftalmologiche o Cataratta

o0 Cornea verticillata
0 Tortuosita dei vasi retinici e congiuntivali

= Osteopenia/Osteoporosi o Non presente
Z-score prima dei 50 anni - indicare il valore del T/Z-score femorale: ...
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T-score donne post-menopausa e maschi>50 anni - indicare il valore del T/Z-score vertebrale: ...

o Presente
- indicare il valore del T/Z-score femorale: ...
- indicare il valore del T/Z-score vertebrale: ...

) ] o Assente
@] Ipoidrosi
o Presente
Si/No (indicare quale... menu a tendina disponibigengl| sistema del Registrg
@] Eventi avversi correlati alla terapia da segnalare Malattie Rare e inserimento di un collegamentottiiral sito vigifarmaco.it per

invio della segnalazione)

Si/No (inserimento di un collegamento diretto & sigifarmaco.it per invio

@] Reazione allergiche al farmaco da segnalare .
della segnalazione)

Trapianto di midollo o altre operazioni da segraf@ndicare

© quale:....) Si/No
Solo se si alla domanda precedente:
F Data dell'intervento: S S

Criteri che il clinico del centro accreditato deveconsiderare per valutare I'eventuale sospensione Idarmaco previo consenso informato del paziente
o della sua famiglia/tutore

174

"

Indicare se il paziente presenta uno dei critedtostencati:
o Malattia renale allo stadio terminale (senza pagsildli ricevere trapianto renale) in associaziammalattia cardiaca avanzata (classe IV NYHA).
o Mancata compliance del paziente al agalsidasidatke visite di follow-up clinico strumentale

o Reazioni severe associate all'infusione, non cdlateoda cortisonici o riduzione della velocitaimfusione

Esito rivalutazione

Si, compilare scheda richiesta
farmaco

Si ritiene di proseguire il trattamento con agalsideta? No, compilare scheda di fine

trattamento
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SECONDA RIVALUTAZIONE (RV)

Dopo 12 mesi dall'inizio del trattamento

Data rivalutazione paziente Y B B

Valori e condizioni cliniche da rivalutare (O: Obbligatorio I'inserimentoF: facoltativo I'inserimento)

@] Altezza ...Cm
@] Peso ... kg
Livelli plasmatici di Lyso-GL3
O (Attenzione: effettuare I'analisi dopo 7 giorni Halzio della .... hg/mL
somministrazione del farmaco)
Reni
Danno d’organo a: Cuore
© (il sistema compila in automatico gli organi indiazella valutazione Cervello e sistema nervoso periferico
precedente e permette di indicarne eventualmetrig al Polmoni
Altro:
Se nella valutazione precedente indicato dannog#no al rene o se sviluppato in seguito:
O | Urea .... mmol/L
Creatininemia .....umol/L
O | Volume dell'urina ... mL nelle 24 ore
O | Velocita di filtrazione glomerurale dosata .... mL/min
O | Albuminuria .... mg nelle 24 ore
O | Proteinuria .... mg nelle 24 ore
O | Stadio malattia renale cronica .... Stadio

= Depositi GL-3 in cellule renali
(se biopsia renale disponibile)

Se nella valutazione precedente indicato dannog#no al cuore o se sviluppato in seguito:

o Pressione sanguigna (sistolica/diastolica) ...l.... mmHg

Massa ventricolare sinistra ... gnf
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, . - o Assente
O | Ipertrofia ventricolare sinistra
o Presente
o Assente
= Fibrosi parete ventricolare o Presente (indicare n. segmenti fibrotici nel vealo sinistro):
o1
o >2
o Assente
Presente (indicare quale):
O | Aritmia cardiaca o Aritmia ventricolare
o Fibrillazione atriale
0 Bradicardia
o0 Altro (specificare....)
- . o Assente
O Insufficienza cardiaca —
o Presente (indicare classe NYHA ...)
o No
O | Eventi da segnalare rispetto valutazione precedente o S

o0 Infarto del miocardio
o Altro (specificare....)

Se nella valutazione precedente indicato dannog#no al cervello e/o sistema nervoso periferice @wluppato in seguito:

o No
_ _ _ o Si
Eventi da segnalare rispetto valutazione precedente o Attacco ischemico transitorio
9] o Ictus
o Altro (specificare....)
o Assente
Aumento del segnale della sostanza bianca
o Presente
o Si, riportare valore su scala VAS ...
O | Risposta al dolore neuropatico: ,
o No, riportare valore su scala VAS ...

Se nella valutazione precedente indicato dannog#ino ai polmoni o se sviluppato in seguito:
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O | Capacita vitale forzata (FVC) .. mL
O | Volume espiratorio massimo in un secondo (FEV1) | ... mL
FEV1/FVC
@] [campo compilato in automatico dal sistema all'nmeento dei .. %
valori di FEV1 e FVC]
Qualita della vita
F [usando questionario SF-12] - Score
Normale

O Funzionalita uditiva

Perdita parziale o completa dell’'udito (indicaralori di perdita uditiva:
... dB)

o Perdita progressiva

o Perdita improvvisa

@] Funzionalita gastrointestinale

Normale

Alterata, riportare il risultato di scale di valaitane dei sintomi
gastrointestinali (quali gastrointestinal symptating scale [GSRS] o i
criteri Rome 1ll) e della scala delle feci di Bobt...................

Nessuna
O Manifestazioni dermatologiche Presenti
0 Angiocheratomi
o Altro (specificare .......... )
Nessuna
Presenti:

@] Manifestazioni oftalmologiche

o Cataratta
o Cornea verticillata
o Tortuosita dei vasi retinici e congiuntivali

Osteopenia/Osteoporosi

F Z-score prima dei 50 anni

T-score donne post-menopausa e maschi>50 anni

Non presente
- indicare il valore del T/Z-score femorale: ...
indicare il valore del T/Z-score vertebrale: ...

Presente
- indicare il valore del T/Z-score femorale: ...
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o indicare il valore del T/Z-score vertebrale: ...

) ] o Assente
@] Ipoidrosi
o Presente
Si/No (indicare quale... menu a tendina disponibigengl sistema del Registrg
@] Eventi avversi correlati alla terapia da segnalare Malattie Rare e inserimento di un collegamentottiiral sito vigifarmaco.it per

invio della segnalazione)

Si/No (inserimento di un collegamento diretto & sigifarmaco.it per invio

@] Reazione allergiche al farmaco da segnalare .
della segnalazione)

Trapianto di midollo o altre operazioni da segref@ndicare Si/No

o quale:....)
Solo se si alla domanda precedente:
F Data dell'intervento: cdo

Criteri che il clinico del centro accreditato deveconsiderare per valutare I'eventuale sospensione Idarmaco previo consenso informato del paziente
o della sua famiglia/tutore

17

]

Indicare se il paziente presenta uno dei critdtostencati:
o Malattia renale allo stadio terminale (senza pad#sildi ricevere trapianto renale) in associaziamalattia cardiaca avanzata (classe IV NYHA).
o Mancata compliance del paziente al agalsidasidatke visite di follow-up clinico strumentale
o Reazioni severe associate all'infusione, non cdlateoda cortisonici o riduzione della velocitaimfusione

Esito rivalutazione

Si, compilare scheda richiesta
farmaco

Si ritiene di proseguire il trattamento con agalsiceta? No, compilare scheda di fine

trattamento
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TERZA RIVALUTAZIONE (RV)

Ogni massimo 12 mesi dalla precedente rivalut@zeéoseconda delle condizioni cliniche del paziente

Data rivalutazione paziente Y B B

Valori e condizioni cliniche da rivalutare (O: Obbligatorio I'inserimentoF: facoltativo I'inserimento)

@] Altezza ...cm
@] Peso ... kg
Livelli plasmatici di Lyso-GL3
O (Attenzione: effettuare I'analisi dopo 7 giorni Halzio della .... hg/mL
somministrazione del farmaco)
Reni
Danno d’organo a: Cuore
© (il sistema compila in automatico gli organi indiazella valutazione Cervello e sistema nervoso periferico
precedente e permette di indicarne eventualmetrig al Polmoni
Altro:
Se nella valutazione precedente indicato dannog#no al rene o se sviluppato in seguito:
O | Urea .... mmol/L
Creatininemia ... umol/L
O | Volume dell'urina ... mL nelle 24 ore
O | Velocita di filtrazione glomerurale dosata ... MLMI
O | Albuminuria .... mg nelle 24 ore
O | Proteinuria .... mg nelle 24 ore
O | Stadio malattia renale cronica .... Stadio

= Depositi GL-3 in cellule renali
(se biopsia renale disponibile)

Se nella valutazione precedente indicato dannog#no al cuore o se sviluppato in seguito:

Pressione sanguigna (sistolica/diastolica) oA mgmH

o

Massa ventricolare sinistra ... gnf




Allegato B al Decreto n. 77 del 22 luglio 2019 P29/ 70
, . - o Assente
O | Ipertrofia ventricolare sinistra
o Presente
o Assente
= Fibrosi parete ventricolare o Presente (indicare n. segmenti fibrotici nel vealo sinistro):
o1
o >2
o Assente
Presente (indicare quale):
O | Aritmia cardiaca o Aritmia ventricolare
o Fibrillazione atriale
0 Bradicardia
o0 Altro (specificare....)
- . o Assente
O Insufficienza cardiaca —
o Presente (indicare classe NYHA ...)
o No
O | Eventi da segnalare rispetto valutazione precedente o S

o0 Infarto del miocardio
o Altro (specificare....)

Se nella valutazione precedente indicato dannog#no al cervello e/o sistema nervoso periferice @wluppato in seguito:

o No
_ _ _ o Si
Eventi da segnalare rispetto valutazione precedente o Attacco ischemico transitorio
9] o Ictus
o Altro (specificare....)
o Assente
Aumento del segnale della sostanza bianca
o Presente
o Si, riportare valore su scala VAS ...
O | Risposta al dolore neuropatico: ,
o No, riportare valore su scala VAS ...

Se nella valutazione precedente indicato dannog#ino ai polmoni o se sviluppato in seguito:
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O | Capacita vitale forzata (FVC) .. mL
O | Volume espiratorio massimo in un secondo (FEV1) | ... mL
FEV1/FVC
@] [campo compilato in automatico dal sistema all'nmeento dei .. %
valori di FEV1 e FVC]
Qualita della vita
F [usando questionario SF-12] - Score
Normale

O Funzionalita uditiva

Perdita parziale o completa dell’'udito (indicaralori di perdita uditiva:
... dB)

o Perdita progressiva

o Perdita improvvisa

@] Funzionalita gastrointestinale

Normale

Alterata, riportare il risultato di scale di valaitane dei sintomi
gastrointestinali (quali gastrointestinal symptating scale [GSRS] o i
criteri Rome 1ll) e della scala delle feci di Bobt...................

Nessuna
O Manifestazioni dermatologiche Presenti
0 Angiocheratomi
o Altro (specificare .......... )
Nessuna
Presenti:

@] Manifestazioni oftalmologiche

o Cataratta
o Cornea verticillata
o Tortuosita dei vasi retinici e congiuntivali

Osteopenia/Osteoporosi

O Z-score prima dei 50 anni

T-score donne post-menopausa e maschi>50 anni

Non presente
- indicare il valore del T/Z-score femorale: ...
- indicare il valore del T/Z-score vertebrale: ...

Presente
- indicare il valore del T/Z-score femorale: ...
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- indicare il valore del T/Z-score vertebrale: ...

@] Ipoidrosi

o Assente

o Presente

@] Eventi avversi correlati alla terapia da segnalare

Si/No (indicare quale... menu a tendina disponibigengl sistema del Registrg
Malattie Rare e inserimento di un collegamentottiiral sito vigifarmaco.it per
invio della segnalazione)

@] Reazione allergiche al farmaco da segnalare

Si/No (inserimento di un collegamento diretto & sigifarmaco.it per invio
della segnalazione)

Trapianto di midollo o altre operazioni da segref@ndicare

o quale:....) Si/No
Solo se si alla domanda precedente:
F Data dell'intervento: cdo

Criteri che il clinico del centro accreditato deveconsiderare per valutare I'eventuale sospensione darmaco previo consenso informato del paziente
o della sua famiglia/tutore

17

i

Indicare se il paziente presenta uno dei critdtostencati:

o Malattia renale allo stadio terminale (senza pad#sildi ricevere trapianto renale) in associaziamalattia cardiaca avanzata (classe IV NYHA).
o Mancata compliance del paziente al agalsidasidatke visite di follow-up clinico strumentale
o Reazioni severe associate all'infusione, non cdlateoda cortisonici o riduzione della velocitaimfusione

Esito rivalutazione

Si ritiene di proseguire il trattamento con agalsicdbeta?

Si, compilare scheda richiesta
farmaco

No, compilare scheda di fine
trattamento
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Compilazione a cura del Prescrittore
6. SCHEDA FINE TRATTAMENTO (FT)

(O: Obbligatorio I'inserimentoF: facoltativo I'inserimento)

(@] Data fine trattamento .

Fallimento terapia

Non aderenza alla terapia

Passaggio ad altra alternativa terapeutica

Trapianto di midollo

@) Indicare la causa fine trattamento — — —
Altra motivazione clinica (specificare quale): ............

Comparsa di eventi avversi
[inserire collegamento diretto con il sito vigifaaoo.it]

Decisione del paziente (motivare): ...............

Decesso

Malattia (per il quale il paziente € in trattaménto

O SeDecessondicare se il motivo del decesso €| Tossicita correlata al farmaco

Altro (specificare quale):

O SeDecessondicare la data del decesso .
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MIGALASTAT — GALAFOLD

MIGALASTAT - Migalastat e indicato per il trattamento a lungoniee negli adulti e negli adolescenti di eta mesuperiore a 16 anni, con una
GALAFOLD diagnosi accertata di malattia di Fabry (carenfiacdgalattosidasi A) e caratterizzati da una mutazsrseettibile.

Scheda a cura del Prescrittore
1. SCHEDA REGISTRAZIONE PAZIENTE (RP)

(O: Obbligatorio I'inserimentoF: facoltativo I'inserimento)

@) Data registrazione paziente v

@) Eta Indicare eta del paziente

Blocco se eta <16 anf

N

@) Sesso Indicare il sesso del paziente
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Scheda a cura del Prescrittore

2. SCHEDA ELEGGIBILITA E DATI CLINICI (EDC)

Diagnosi di malattia di Fabry (O: Obbligatorio I'inserimentoF: facoltativo I'inserimento)

1. Dosaggio dell'attivita enzimatica dell’alfa-gttssidasi nei
O | leucotici da sangue venoso periferico o su DriebBISpot | ... (nmol/mg/h)
(DBS) che dimostri una ridotta attivita dell’enzima

Asintomatico

O | 2. Indicare se paziente:

Sintomatico

Se sintomatico alla domanda precedente, indicare:

Reni

Cuore

Danno d’organo a: Cervello e sistema nervoso periferico

Polmoni

Altro (specificare):

Attenzione, se sintomatico compare il seguentd:aler

La somministrazione del farmaco non é raccomanrskatbpaziente presenta:

o Malattia cardiaca avanzata con fibrosi estesa gealattia cardiaca € 'unica indicazione al tratato (senza possibilita di
ricevere trapianto di cuore)

o Malattia renale in stadio terminale, senza posgildi ricevere trapianto di rene, in combinazigoe insufficienza cardiaca
avanzata (classe IV NYHA)

o Malattia di Fabry in stadio terminale o presenzaltie comorbidita con un aspettativa di vita ifder a un anno

. Analisi molecolare per la ricerca delle mutakidel gene codificante GLA indicando:

w

Per il paziente asintomaticg
con lieve-media alterazione

O Indicare il fenotipo: dell'attivita enzimatica: datd
- Mutazione genetica rilevata o Classico da inserire
o Non classico obbligatoriamente prima di

o Mutazione missenso di cui non € noto il significato| jniziare il trattamento.
patologico Per il paziente sintomatico
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e/o con grave alterazione
dell'attivita enzimatica: datd
da inserire entro 6 mesi

dall'inizio del trattamento.

. - . Si
- Mutazione suscettibile a migalastat?
[Verificare consultando le tabelle nellRCP di magstat (parag. 5.1)] No Blocco
- Centro che ha effettuato la diagnosi
Si
O | Diagnosi confermata di malattia di Fabry?
No Blocco

@] Data della diagnosi
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Caratteristiche del paziente e aspetti rilevanti afini dell’eleggibilita ( O: Obbligatorio I'inserimentof: facoltativo I'inserimento)

o | !l'tasso difiltrazione glomerulare stimato & irfiee a 30 Si Blocco
mL/min/1,73 ni? No
Se donna in eta fertile (compresa tra 15-50 anni)
Si
Utilizza misure contraccettive? Migalastat non & raccomandatg
No in donne in eta fertile che non

usano misure contraccettive
Migalastat non & raccomandatg

. . S| in donne in gravidanza
Donna in gravidanza?
No
O .
Si
Si deve decidere se interrompere
I'allattamento
_ _ _ con latte materno o interrompere
Se in allattamento, intenzionata a sospenderlo? la terapia con migalastat,
No tenendo in considerazione il
beneficio
dell'allattamento per il bambino

e il beneficio della terapia per |
donna T

Alert per il prescrittore
Prima di iniziare il trattamento con migalastat, W#are attentamente quali sono i farmaci con cuipbhziente € attualmente in trattamento

- L'uso concomitante di migalastat con la terapiamatica sostitutiva non e indicato [RCP Migalast@tialora il medico
ritenesse necessaria la co-somministrazione ddfatiuare una richiesta di uso off-label.
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Valori e condizioni cliniche al baseline @: Obbligatorio I'inserimentof: facoltativo I'inserimento)
O Altezza ..cm
@) Peso .. kg
@) Livelli plasmatici di Lyso-GL3 .. ng/mL
Se in precedenza indicato danno d’organo al rene:
O | Urea .. mmol/L
Creatininemia .. umol/L
O | Volume dell’'urina .. mL nelle 24 ore
O | Velocita di filtrazione glomerurale dosata .. mL/min
O | Albuminuria .. mg nelle 24 ore
O | Proteinuria .. mg nelle 24 ore
O | Stadio malattia renale cronica .. stadio
= Dep.osit.i GL-3 in. cellgle renal
(se biopsia renale disponibile)
Se in precedenza indicato danno d’organo al cuore:
Pressione sanguigna (sistolica/diastolica) ...l.... mmHg
© Massa ventricolare sinistra .. gint
O | Ipertrofia ventricolare sinistra o Assente
o Presente
o Assente
= Fibrosi parete ventricolare m Prezentle (indicare n. segmenti fibrotici nel vealo sinistro):
o >2
o Assente

0] Aritmia cardiaca

Presente (indicare quale):
0 Aritmia ventricolare
o Fibrillazione atriale
o0 Bradicardia
o0 Altro (specificare....)
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Assente

O Insufficienza cardiaca —
Presente (indicare classe NYHA ...)

No

oo |o|0o

O | Pregressi eventi da segnalare Si _ _
0 Infarto del miocardio

0 Altro (specificare....)
Se in precedenza indicato danno d’organo al ceovelb sistema nervoso periferico:

o No
_ _ o Si
Pregressi eventi da segnalare 0 Attacco ischemico transitorio
0] o0 Ictus
o0 Altro (specificare....)
o Assente
Aumento del segnale della sostanza bianca
o Presente
o No

O | Presenza di dolore neuropatico: o
o Si, riportare valore su scala VAS ......

Se in precedenza indicato danno d’organo ai polmoni

O | Capacita vitale forzata (FVC) ... mL
O | Volume espiratorio massimo in un secondo (FEV1) | ... mL
FEV1/FVC
@] [campo compilato in automatico dal sistema all'nmeento dei .. %
valori di FEV1 e FVC]
Qualita della vita
F [usando questionario SF-12] - Score
o Normale
o Funzionalita uditiva o Perdita parziale o completa dell’'udito (indicaseiori di perdita
uditiva: .... dB)

o0 Perdita progressiva
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0 Perdita improvvisa

Normale

_ . _ _ o Alterata, riportare il risultato di scale di valgi@ne dei sintomi
O | Funzionalita gastrointestinale gastrointestinali (quali gastrointestinal symptating scale
[GSRS] oi criteri Rome 111) e della scala delleifdi Bristol:

o Nessuna
@) Manifestazioni dermatologiche o Presenti
0 Angiocheratomi
0 Altro (specificare .......... )
o Nessuna
. o : o Presenti:
o Manifestazioni oftalmologiche o Cataratta

o0 Cornea verticillata
0 Tortuosita dei vasi retinici e congiuntivali

o Non presente
- indicare il valore del T/Z-score femorale: ...

Osteopenia/Osteoporosi - indicare il valore del T/Z-score vertebrale: ...

0] Z-score prima dei 50 anni

T-score donne post-menopausa e maschi>50 anni o Presente

- indicare il valore del T/Z-score femorale: ...
- indicare il valore del T/Z-score vertebrale: ...

o Assente

@) Ipoidrosi
o Presente
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Scheda a cura del Prescrittore
3A.SCHEDA RICHIESTA FARMACO (RF) — PRIMA PRESCRIZIO NE

(O: Obbligatorio I'inserimentoF: facoltativo I'inserimento)
Posologia raccomandata: 123 mg (1 capsula), per @isyni alterni e alla stessa ora

O | Datarichiesta farmaco I Y

Posologia

@)
O | Durata richiesta farmaco
@)

N. flaconi da dispensare

Scheda a cura del Prescrittore
3B. SCHEDA RICHIESTA FARMACO (RF) — PRESCRIZIONE SU CCESSIVA ALLA PRIMA

(O: Obbligatorio I'inserimentoF: facoltativo I'inserimento)

Posologia raccomandata: 123 mg (1 capsula), per gisyni alterni e alla stessa ora

O | Data richiesta farmaco I Y

Si
O | Prevista modifica del dosaggio?

No
Se no, il sistema riporta in automatico la poso#oidicata nelle prescrizioni precedenti, se sii¢ade la nuova posologia:

@) Posologia

O | Durata richiesta farmaco

O | N. flaconi da dispensare
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Scheda a cura del Farmacista

4. SCHEDA DISPENSAZIONE FARMACO (DF)

L’erogazione da parte del Farmacista puo avveniredo a fronte della presentazione di una richiestaafmaco in corso di validita

Descrizione del farmaco erogato
AIC

Numero di confezioni erogate

Data dispensazione farmaco Y B B
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Scheda a cura del Prescrittore

5. SCHEDA RIVALUTAZIONE (RV)

PRIMA RIVALUTAZIONE (RV)

Dopo 6 mesi dall'inizio del trattamento

Data rivalutazione paziente Y B B

Valori e condizioni cliniche da rivalutare (O: Obbligatorio I'inserimentoF: facoltativo I'inserimento)

0] Altezza ...cm
@] Peso ... kg
Livelli plasmatici di Lyso-GL3
0] (Attenzione: effettuare I'analisi dopo 7 giorni Halzio della .... hg/mL
somministrazione del farmaco)
Reni
Danno d’organo a: Cuore
@] I - . . I : Cervello e sistema nervoso periferico
(il sistema compila in automatico gli organi indigzella valutazione _
precedente e permette di indicarne eventualmetrig al Polmoni
Altro:
Se nella valutazione precedente indicato dannog#no al rene o se sviluppato in seguito:
O | Urea .... mmol/L
O | Creatininemia .... umol/L
O | Volume dell'urina ... mL nelle 24 ore
O | Velocita di filtrazione glomerurale dosata ... MLMI
O | Albuminuria .... mg nelle 24 ore
O | Proteinuria .... mg nelle 24 ore
O | Stadio malattia renale cronica .... stadio
g | Depositi GL-3 in cellule renali
(se biopsia renale disponibile)
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Se nella valutazione precedente indicato dannogdino al cuore o se sviluppato in seguito:

o Pressione sanguigna (sistolica/diastolica) ...l.... mmHg
Massa ventricolare sinistra ... gnt
) ) L o Assente
O | Ipertrofia ventricolare sinistra
o Presente
o Assente
F Fibrosi parete ventricolare o Presente (indicare n. segmenti fibrotici nel vealo sinistro):
o 1
o >2
o Assente
Presente (indicare quale):
O | Aritmia cardiaca 0 Aritmia ventricolare
o0 Fibrillazione atriale
o Bradicardia
o Altro (specificare....)
- . o Assente
O Insufficienza cardiaca —
o Presente (indicare classe NYHA ...)
o No
O | Eventi da segnalare rispetto valutazione precedente o S _ _
0 Infarto del miocardio
o Altro (specificare....)
Se nella valutazione precedente indicato dannogdino al cervello e/o sistema nervoso periferice s\aluppato in seguito:
o No
_ _ _ o Si
Eventi da segnalare rispetto valutazione precedente o Attacco ischemico transitorio
0] o0 lIctus
o Altro (specificare....)
o Assente
Aumento del segnale della sostanza bianca
o Presente
O | Risposta al dolore neuropatico: o Si, riportare valore su scala VAS ...
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o No, riportare valore su scala VAS ...

Se nella valutazione precedente indicato dannog#ino ai polmoni o se sviluppato in seguito:

O | Capacita vitale forzata (FVC) .. mL

O | Volume espiratorio massimo in un secondo (FEV1) | ... mL
FEV1/FVC

O [campo compilato in automatico dal sistema all'nireento dei .. %
valori di FEV1 e FVC]

Qualita della vita
F [usando questionario SF-12] - Score
o Normale

F Funzionalita uditiva

o Perdita parziale o completa dell’'udito (indicaralori di perdita uditiva:

.... dB)
o Perdita progressiva
o0 Perdita improvvisa

@] Funzionalita gastrointestinale

o Normale

Alterata, riportare il risultato di scale di valaitane dei sintomi
gastrointestinali (quali gastrointestinal symptatirrg scale [GSRS] o i
criteri Rome 1ll) e della scala delle feci di Bobkt...................

o Nessuna
O Manifestazioni dermatologiche o Presenti
0 Angiocheratomi
o0 Altro (specificare .......... )
o Nessuna
o Presenti:

F Manifestazioni oftalmologiche

o Cataratta
o0 Cornea verticillata
0 Tortuosita dei vasi retinici e congiuntivali

= Osteopenia/Osteoporosi
Z-score prima dei 50 anni

Non presente
- indicare il valore del T/Z-score femorale: ...
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T-score donne post-menopausa e maschi>50 anni

- indicare il valore del T/Z-score vertebrale: ...

o Presente
- indicare il valore del T/Z-score femorale: ...
- indicare il valore del T/Z-score vertebrale: ...

@] Ipoidrosi

o Assente

o Presente

@] Eventi avversi correlati alla terapia da segnalare

Si/No (indicare quale... menu a tendina disponibigengl| sistema del Registrg
Malattie Rare e inserimento di un collegamentottiiral sito vigifarmaco.it per
invio della segnalazione)

@] Reazione allergiche al farmaco da segnalare

Si/No (inserimento di un collegamento diretto & sigifarmaco.it per invio
della segnalazione)

Trapianto di midollo o altre operazioni da segraf@ndicare

© quale:....) Si/No
Solo se si alla domanda precedente:
F Data dell'intervento: S S

Criteri che il clinico del centro accreditato deveconsiderare per valutare I'eventuale sospensione Idarmaco previo consenso informato del paziente
o della sua famiglia/tutore

174

"

Indicare se il paziente presenta uno dei critdtostencati:

o Malattia renale allo stadio terminale (senza pagsildli ricevere trapianto renale) in associaziammalattia cardiaca avanzata (classe IV NYHA).
o Mancata compliance del paziente a migalastat ovaige di follow-up clinico strumentale

Esito rivalutazione

Si ritiene di proseguire il trattamento con migtdé3

Si, compilare scheda richiesta
farmaco

No, compilare scheda di fine

trattamento
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SECONDA RIVALUTAZIONE (RV)

Dopo 12 mesi dall'inizio del trattamento

Data rivalutazione paziente Y B B

Valori e condizioni cliniche da rivalutare (O: Obbligatorio I'inserimentoF: facoltativo I'inserimento)

@] Altezza ...Cm
@] Peso ... kg
Livelli plasmatici di Lyso-GL3
O (Attenzione: effettuare I'analisi dopo 7 giorni Halzio della .... hg/mL
somministrazione del farmaco)
Reni
Danno d’organo a: Cuore
© (il sistema compila in automatico gli organi indiazella valutazione Cervello e sistema nervoso periferico
precedente e permette di indicarne eventualmetrig al Polmoni
Altro:
Se nella valutazione precedente indicato dannog#no al rene o se sviluppato in seguito:
O | Urea .... mmol/L
Creatininemia ... umol/L
O | Volume dell’urina ... mL nelle 24 ore
O | Velocita di filtrazione glomerurale dosata ... MLMI
O | Albuminuria .... mg nelle 24 ore
O | Proteinuria .... mg nelle 24 ore
O | Stadio malattia renale cronica .... Stadio

= Depositi GL-3 in cellule renali
(se biopsia renale disponibile)

Se nella valutazione precedente indicato dannog#no al cuore o se sviluppato in seguito:

o Pressione sanguigna (sistolica/diastolica) ...l.... mmHg

Massa ventricolare sinistra ... gnf
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, . - o Assente
O | Ipertrofia ventricolare sinistra
o Presente
o Assente
= Fibrosi parete ventricolare o Presente (indicare n. segmenti fibrotici nel vealo sinistro):
o1
o >2
o Assente
Presente (indicare quale):
O | Aritmia cardiaca o Aritmia ventricolare
o Fibrillazione atriale
0 Bradicardia
o0 Altro (specificare....)
- . o Assente
O Insufficienza cardiaca —
o Presente (indicare classe NYHA ...)
o No
O | Eventi da segnalare rispetto valutazione precedente o S

o0 Infarto del miocardio
o Altro (specificare....)

Se nella valutazione precedente indicato dannog#no al cervello e/o sistema nervoso periferice @wluppato in seguito:

o No
_ _ _ o Si
Eventi da segnalare rispetto valutazione precedente o Attacco ischemico transitorio
9] o Ictus
o Altro (specificare....)
o Assente
Aumento del segnale della sostanza bianca
o Presente
o Si, riportare valore su scala VAS ...
O | Risposta al dolore neuropatico: ,
o No, riportare valore su scala VAS ...

Se nella valutazione precedente indicato dannog#ino ai polmoni o se sviluppato in seguito:
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O | Capacita vitale forzata (FVC) .. mL
O | Volume espiratorio massimo in un secondo (FEV1) | ... mL
FEV1/FVC
@] [campo compilato in automatico dal sistema all'nmeento dei .. %
valori di FEV1 e FVC]
Qualita della vita
F [usando questionario SF-12] - Score
o Normale

O Funzionalita uditiva

o Perdita parziale o completa dell’'udito (indicaralori di perdita uditiva:
... dB)
o Perdita progressiva
o Perdita improvvisa

@] Funzionalita gastrointestinale

o Normale

o Alterata, riportare il risultato di scale di valaitane dei sintomi
gastrointestinali (quali gastrointestinal symptating scale [GSRS] o i
criteri Rome 1ll) e della scala delle feci di Bobt...................

@] Manifestazioni dermatologiche

@] Manifestazioni oftalmologiche

o Nessuna
o Presenti
0 Angiocheratomi
o Altro (specificare .......... )
o Nessuna
o Presenti:

o Cataratta
o Cornea verticillata
o Tortuosita dei vasi retinici e congiuntivali

Osteopenia/Osteoporosi

F Z-score prima dei 50 anni

T-score donne post-menopausa e maschi>50 anni

o Non presente
- indicare il valore del T/Z-score femorale: ...
o indicare il valore del T/Z-score vertebrale: ...

o Presente
- indicare il valore del T/Z-score femorale: ...
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o indicare il valore del T/Z-score vertebrale: ...
) ] o Assente
@] Ipoidrosi
o Presente

@] Eventi avversi correlati alla terapia da segnalare

Si/No (indicare quale... menu a tendina disponibigengl sistema del Registrg
Malattie Rare e inserimento di un collegamentottiiral sito vigifarmaco.it per
invio della segnalazione)

@] Reazione allergiche al farmaco da segnalare

Si/No (inserimento di un collegamento diretto & sigifarmaco.it per invio
della segnalazione)

Trapianto di midollo o altre operazioni da segref@ndicare

o quale:.... Si/No
Solo se si alla domanda precedente:
F Data dell'intervento: cdo

Criteri che il clinico del centro accreditato deveconsiderare per valutare I'eventuale sospensione darmaco previo consenso informato del paziente

o della sua famiglia/tutore

174

"

Indicare se il paziente presenta uno dei critdtostencati:
o Malattia renale allo stadio terminale (senza pad#sildi ricevere trapianto renale) in associaziamalattia cardiaca avanzata (classe IV NYHA).
o Mancata compliance del paziente a migalastat ovaige di follow-up clinico strumentale

Esito rivalutazione

Si ritiene di proseguire il trattamento con migtt®

Si, compilare scheda richiesta
farmaco

No, compilare scheda di fine
trattamento
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TERZA RIVALUTAZIONE (RV)

Ogni massimo 12 mesi dalla precedente rivalut@zeéoseconda delle condizioni cliniche del paziente

Data rivalutazione paziente Y B B

Valori e condizioni cliniche da rivalutare (O: Obbligatorio I'inserimentoF: facoltativo I'inserimento)

@] Altezza ...cm
@] Peso ... kg
Livelli plasmatici di Lyso-GL3
O (Attenzione: effettuare I'analisi dopo 7 giorni Halzio della .... hg/mL
somministrazione del farmaco)
Reni
Danno d’organo a: Cuore
© (il sistema compila in automatico gli organi indiazella valutazione Cervello e sistema nervoso periferico
precedente e permette di indicarne eventualmetrig al Polmoni
Altro:
Se nella valutazione precedente indicato dannog#no al rene o se sviluppato in seguito:
O | Urea .... mmol/L
Creatininemia ... umol/L
O | Volume dell’urina ... mL nelle 24 ore
O | Velocita di filtrazione glomerurale dosata ... MLMI
O | Albuminuria .... mg nelle 24 ore
O | Proteinuria .... mg nelle 24 ore
O | Stadio malattia renale cronica .... Stadio

= Depositi GL-3 in cellule renali
(se biopsia renale disponibile)

Se nella valutazione precedente indicato dannog#no al cuore o se sviluppato in seguito:

o Pressione sanguigna (sistolica/diastolica) oA mgmH

Massa ventricolare sinistra ... gnf
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, . - o Assente
O | Ipertrofia ventricolare sinistra
o Presente
o Assente
= Fibrosi parete ventricolare o Presente (indicare n. segmenti fibrotici nel vealo sinistro):
o1
o >2
o Assente
Presente (indicare quale):
O | Aritmia cardiaca o Aritmia ventricolare
o Fibrillazione atriale
0 Bradicardia
o0 Altro (specificare....)
- . o Assente
O Insufficienza cardiaca —
o Presente (indicare classe NYHA ...)
o No
O | Eventi da segnalare rispetto valutazione precedente o S

o0 Infarto del miocardio
o Altro (specificare....)

Se nella valutazione precedente indicato dannog#no al cervello e/o sistema nervoso periferice @wluppato in seguito:

o No
_ _ _ o Si
Eventi da segnalare rispetto valutazione precedente o Attacco ischemico transitorio
9] o Ictus
o Altro (specificare....)
o Assente
Aumento del segnale della sostanza bianca
o Presente
o Si, riportare valore su scala VAS ...
O | Risposta al dolore neuropatico: ,
o No, riportare valore su scala VAS ...

Se nella valutazione precedente indicato dannog#ino ai polmoni o se sviluppato in seguito:
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O | Capacita vitale forzata (FVC) .. mL
O | Volume espiratorio massimo in un secondo (FEV1) | ... mL
FEV1/FVC
@] [campo compilato in automatico dal sistema all'nmeento dei .. %
valori di FEV1 e FVC]
Qualita della vita
F [usando questionario SF-12] - Score
o Normale

O Funzionalita uditiva

o Perdita parziale o completa dell’'udito (indicaralori di perdita uditiva:
... dB)
o Perdita progressiva
o Perdita improvvisa

@] Funzionalita gastrointestinale

o Normale

o Alterata, riportare il risultato di scale di valaitane dei sintomi
gastrointestinali (quali gastrointestinal symptating scale [GSRS] o i
criteri Rome 1ll) e della scala delle feci di Bobt...................

@] Manifestazioni dermatologiche

@] Manifestazioni oftalmologiche

o Nessuna
o Presenti
0 Angiocheratomi
o Altro (specificare .......... )
o Nessuna
o Presenti:

o Cataratta
o Cornea verticillata
o Tortuosita dei vasi retinici e congiuntivali

Osteopenia/Osteoporosi

O Z-score prima dei 50 anni

T-score donne post-menopausa e maschi>50 anni

o Non presente
- indicare il valore del T/Z-score femorale: ...
- indicare il valore del T/Z-score vertebrale: ...

o Presente
- indicare il valore del T/Z-score femorale: ...




Allegato B al Decreto n. 77 del [28lio 2019 pag.63/70
- indicare il valore del T/Z-score vertebrale: ...
) ] o Assente
@] Ipoidrosi
o Presente

@] Eventi avversi correlati alla terapia da segnalare

Si/No (indicare quale... menu a tendina disponibigengl sistema del Registrg
Malattie Rare e inserimento di un collegamentottiiral sito vigifarmaco.it per
invio della segnalazione)

@] Reazione allergiche al farmaco da segnalare

Si/No (inserimento di un collegamento diretto & sigifarmaco.it per invio
della segnalazione)

Trapianto di midollo o altre operazioni da segref@ndicare

o quale:....) Si/No
Solo se si alla domanda precedente:
F Data dell'intervento: cdo

Criteri che il clinico del centro accreditato deveconsiderare per valutare I'eventuale sospensione Idarmaco previo consenso informato del paziente
o della sua famiglia/tutore

174

"

Indicare se il paziente presenta uno dei critdtostencati:

o Malattia renale allo stadio terminale (senza pad#sildi ricevere trapianto renale) in associaziamalattia cardiaca avanzata (classe IV NYHA).
o Mancata compliance del paziente a migalastat ovaige di follow-up clinico strumentale

Esito rivalutazione

Si ritiene di proseguire il trattamento con migtt®

Si, compilare scheda richiesta
farmaco

No, compilare scheda di fine
trattamento
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Compilazione a cura del Prescrittore
6. SCHEDA FINE TRATTAMENTO (FT)

(O: Obbligatorio I'inserimentoF: facoltativo I'inserimento)

(@] Data fine trattamento .

Fallimento terapia

Non aderenza alla terapia

Passaggio ad altra alternativa terapeutica

Trapianto di midollo

@) Indicare la causa fine trattamento — — —
Altra motivazione clinica (specificare quale): ............

Comparsa di eventi avversi
[inserire collegamento diretto con il sito vigifaaoo.it]

Decisione del paziente (motivare): ...............

Decesso

Malattia (per il quale il paziente € in trattaménto

O SeDecessondicare se il motivo del decesso €| Tossicita correlata al farmaco

Altro (specificare quale):

O SeDecessondicare la data del decesso .
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SCHEDA PEDIATRICA

Valori e condizioni cliniche al baseline e/o da riglutare in seguito
(O: Obbligatorio I'inserimentof: facoltativo I'inserimento)
DESCRIZIONE PARAMETRI Baseline | Follow-
u
Parametri comuni: °
Altezza ... CmM @) O
Peso ... kg @) @)
Livelli plasmatici di Lyso-GL3 .... hg/mL o o
Se in precedenza indicato danno d'organo al renese sviluppato in seguito:
Albuminuria .. mg nelle 24 ore 0] @)
Proteinuria .. mg nelle 24 ore @) @)
Velocita di filtrazione glomerurale dosata .. mL/min 0] o
Urea .. mmol/L @) @)
Creatininemia .... umol/L @) O
Volume dell'urina ... mL nelle 24 ore @) @)
Se in precedenza indicato danno d’organo al cuorese sviluppato in seguito:
Pressione sanguigna (sistolica/diastolica) ...l.... mmHg 0] o
Aritmia cardiaca m Assente @) @)
m Presente (indicare quale):
0 Avritmia ventricolare
o Fibrillazione atriale
0 Bradicardia
o Altro (specificare....)
Valvulopatie m Assente @) @)
mi Presente
Massa ventricolare sinistra ... g/M2 o o
Ipertrofia ventricolare sinistra m Assente @) @)
i Presente
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Fibrosi parete ventricolare m Assente F F
m Presente (indicare n. segmenti fibroti¢iveatricolo sinistro):
o1
0 >2
Se in precedenza indicato danno d’organo al cervelle/o sistema nervoso periferico o se sviluppato seguito:
Presenza di dolore neuropatico/Risposta al dolore | o No/No, riportare valore su scala VAS d\ing-Baker..... @) @)
neuropatico: m Si, riportare valore su scala VAS o di \y@aker ......
0 Acroparestesie (formicolio, dolore urente a mawi piedi)
o Dolore addominale
0 Alterata tolleranza al caldo
0 Alterata tolleranza al freddo
o Mal di testa senza altra causa
Aumento del segnale della sostanza bianca m Assente @) @)
i Presente
Parametri vari:
Qualita della vita . score F F
[usando questionario SF-12]
Funzionalita uditiva o Normale @) F
o Perdita parziale o completa dell’'udito (indeavalori di perdita
uditiva: .... dB)
o Perdita progressiva
o Perdita improvvisa
o Tinnito
Funzionalitd gastrointestinale o Normale @) @)
o Alterata:
o Vomito/diarrea da causa non infettiva/non infiantome
o Gonfiore addominale
0 Alterazione dell'alvo
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Manifestazioni dermatologiche o Nessuna O @)
o Presenti
0 Angiocheratomi
o Altro (specificare .......... )
Manifestazioni oftalmologiche o Nessuna O] F
o Presenti:
o Cornea verticillata
o Tortuosita dei vasi retinici e congiuntivali
Ipoidrosi o Assente Presente 0] o
Depressione o Assente @) @)
o Presente
Febbre ricorrente non altrimenti giustificata o Assente @) @)
o Presente
Eventi avversi correlati alla terapia da segnalare | Si/No (indicare quale... menu a tendina disponikigeng| sistema del o
Registro Malattie Rare)
Reazione allergiche al farmaco da segnalare Si/No o
Trapianto di midollo o altre operazioni da segralar | Si/No o
(indicare quale:....)
Solo se si alla domanda precedente: Data dell'intervento: .../.../... F
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Obiettivi di trattamento per pazienti affetti da Malattia di Fabry (Riadattato da Wanner et al. European expert censestatament on therapeutic goals in

Fabry disease. Molecular Genetics and Metabolisb8p0

Outcome Tipologia di paziente Risultato atteso
Biomarker . Riduzione dei livelli di lyso-GL-3 il piu possibilgicino a valori
metabolici Lyso GL-3 nel plasma Tuitti normali
Nessun coinvolgimento renale Mantenere eGFR in un intervallo normale di valo®020
9 ml/min/1,73n). Evitare la perdita di eGFR.
fgénr\;?)ﬂmfln%:%n;!g;ﬁﬁ é;(sr']:;(igge"' normeio- Mantenere eGFR in un intervallo normale di valo®020
L/min/l 73r;7r) ml/min/1,73nd).
Compromissione funzione renale da lieve a moderata Prevenire la progressione della perdita di eGFRabilzzare i
riduzione lieve di eGFR (60-90 ml/min/1,73m livelli di eGFR
Compromissione funzione renale da moderata a seve . . . .
riduzione da lieve a moderata di eGFR (45-59 P_revenlre _Ia Progressmne della perdita di eGFR
eGFR ml/min/1.73m) ritardare/evitare 'ESKD
(mL/min/1,73nm?) — ) ) ) ) )
Riduzione da moderata a severa di eGFR (30-44 Prevenire la progressione della perdita di eGFR
ml/min/1,73n7) ritardare/evitare 'ESKD
Funzionalita C . . Limitare il piti possibile la diminuzione di eGFR@ardare la
renale Riduzione severa di eGFR (15-29 ml/min/1,78m progressione verso 'ESKD

Fornire una terapia sostitutiva renale ottimale ianet# dialisi o
trapianto renale, mantenendo ERT per evitare dahauore e a
SNC.

ESKD Suggerire e incoraggiare il trapianto di rene praeda dialisi (da|
un donatore vivente quando possibile) per prevdhimpatto su
altri organi.

Tutti Mantenere livelli di albuminuria piu bassi possgbil

o Qomprpmsspne f.UI.’]ZIOI’]ahta renale da lieve a mater Normalizzare/stabilizzare I'albuminuria
Albuminuria (mg livelli di albuminuria: <30 mg/g (<3 mg/mmol)
nelle 24 ore)

Livelli di albuminuria: <30-300 mg/g (3-30 mg/mmol)

Normalizzare/stabilizzare I'albuminuria

Livelli di albuminuria: >300 mg/g (>30 mg/mmol)

Ridurre i livelli a <300 mg/g (30 mg/mmol)

per

per



Allegato B al Decreto n.

77

del 22 luglio 2019

pag.69/70

Compromissione funzionalita renale da moderata a
severa

Rallentare la progressione di albuminuria

Ipertrofia
ventricolare sinistra

Non presente

Prevenire lo sviluppo di ipertrofia

Presente

Prevenire ulteriore progressione e raggiungeréalsilzzazione
dell'ipertrofia, e prevenire le complicazioni

Fibrosi

Non presente (pazienti senza fibrosi rilevabila MIRI)

Prevenire lo sviluppo di fibrosi

Lieve (non piu di un segmento fibrotico nel verdi@
sinistro) o severa@ segmenti fibrotici)

Stabilizzare/prevenire la progressione della fibros

Migliorare la tolleranza all'esercizio fisico, lenmali attivita
quotidiane e la QoL nei pazienti con sintomi diifficienza

Funzionalita cardiaca
cardiaca Insufficienza cardiaca  Tutti Prevenire il deterioramento funzionale (es. un aumédella classe]
NYHA)
Prevenire il ricovero in ospedale o la morte a aalisnsufficienza
cardiaca
Eattore di rischio Ridurre la morbidita e la mortalita cardiovascolarediante un
cardiovascolare Tutti controllo ottimale della pressione arteriosa e talifica di altri
fattori di rischio cardiovascolare
. ... Cardiomiopatia in fase iniziale Evitare la morbidita e la mortalita prematura
Mortalitd e morbidita
cardiaca o ) ) . ) .
Cardiomiopatia avanzata Ridurre la morbidita ed evitare mortalitd prematura
N . Prevenire eventi TIA/ictus e ritardare I'eta albedio del primo
Pazienti senza eventi
. evento
TIA/ictus
. s Pazienti con almeno un evento Prevenire ricorrenza di TIA/ictus
Funzionalita

cerebrovascolare

Aumento del segnale
della sostanza bianca

Stadio iniziale

Prevenire lo sviluppo di iperintensita di segnale

Stadio avanzato

Ritardare la progressione di iperintensita di ség(ia numero e
volume)

Dolore neuropatico

Tutti

Ridurre gli episodi dolorosi




Allegato B al Decreto n. 77

del 22 luglio 2019

pag.70/70

Funzionalita uditiva (nessuna possibilita
biologica di miglioramento)

Perdita improvvisa dell’'udito

Gestire le aspettative dei pazienti circa l'usotdgtamento e la
probabilita di ripristino dell'udito

Funzionalita gastro intestinale

Stadio avanzato

Prevenire la progressione dei sintomi gastrointakti

Stadio iniziale

Evitare o ridurre i sintomi gastrointestinali

Mitigazione dei sintomi gastrointestinali per magtre la qualita
della vita.

Tutti Monitorare i sintomi gastrointestinali utilizzandoale di
valutazione Gl validate (Rome Il 0 GSRS la scadliedfeci
Bristol).
Funzionalita respiratoria Tutti Stabilizzare o migliorare la funzionalita polmonare
Ipoidrosi Tutti Aumentare la sudorazione e ridurre gli episodettbire

eGFR: tasso di filtrazione glomerulare stimaERT: terapia enzimatica sostitutiBSKD: End Stage Kidney Disease, malattia renale instadminale;Lyso-GL3: globotriaosilsfingosina;
MRI : risonanza magnetic@jA : attacco ischemico transitorio




