Enzimaizvietojosas terapijas uzsakSanas un atcelSanas Kriteriji
pacientiem ar Fabri slimibu

Fabri slimiba ir gené&tiski parmantota lizosomala uzkrasanas slimiba, kurai raksturigi progresgjosi
organu funkcijas trauc€jumi, kuri, savukart, var novest pie agrinas naves. Slimiba rodas GLA géna
patogénu izmainu jeb mutacijas dél, ka rezultata géna razotais enzims alfa-galaktozidaze A
nedarbojas pareizi vainetiek izstradats vispar. STenzima trilkums izraisa lipida globotriaozilceramida
(Gb3) parmeérigu uzkrasanos asinsvados, citos audos un organos (ada, acis, sirds, nieres, CNS,
periféra nervu sist€ma), kas noved pie organu darbibas trauc€jumiem. Enzimaizvietojosa terapija
(EAT) var apturét vai aizkavéet slimibas progres€joso gaitu. Eiropas Fabri slimibas Darba grupa
(European Fabry Working Grop) ir izstradajusi vienotas rekomendacijas terapijas uzsak$anai un tas
novertésanai pacientiem ar Fabri slimibu.

EAT uzsakSanas kriteriji:

I klases aleliskais variants (patogé€nas mutacijas atraSana GLA géna) un kads no sekojoSajiem

punktiem:

1. Virietis >16 gadiem, bez slimibas simptomiem. VirieSiem ar klasisko Fabri slimibu EAT
uzsaksSana ir jaapsver, ja pacientam ir 16 vai vairak gadu, pat ja nav simptomu vai klinisko
pazimju par organu iesaisti;

Sievietes, kuram ir loti augsts Gb3 Iimenis;

Nekontrolgjamas neiropatiskas sapes, kas ietekme dzives kvalitati;

Nieru slimibas izpausmes — kliniski nozimigi samazinats GFA < 90 ml/min/1.732 un/vai

mikroalbuminiirija > 30 mg/24h urina, bez cita zinama iemesla;

5. Sirds izmainas — EKG pazimes par KKH; EhoKG kreisa kambara starpsienas

hipertrofija >12mm vai koncentriska kreisa sirds kambara hipertofija; MRI miokarda fibroze;

Holtera monitoré$ana bradiaritmija, atriala aritmija vai ventrikularas tahikardijas paroksismi,

bez cita zinama iemesla;

Anamneéze cerebrals infarkts vai transitora iSémiska lekme, bez cita zinama iemesla;

7. Tipiskas izmainas CNS: vaskulari dabas perékli galvas smadzenu baltaja viela, dolihoektatiski
izmainitas galvas smadzenu artérijas (visbiezak a.basilaris), mikrohemoragijas;

8. Gastrointestinala trakta simptomi — védersapes, slikta diiSa, kairinatu zarnu sindroms,
periodiskas caurejas un citas siidzibas, kas nozimigi ietekme dzives kvalitati un kuram nav cita
zinama iemesla;

9. Galvas reibonis vai dzirdes zudums, kas nozimigi ietekmé dzives kvalitati (attiecas uz b&rniem,
bet neattiecas uz pieaugusajiem).

N
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I1, II1, IV Klases aleliskie varianti (iep&jami patogé€na mutacija, variants ar neskaidru nozimi vai
iesp&jami labdabiga mutacija) un ir izteikti paaugstinats Gb3 Iimenis un/vai pozitivs histologiskais
rezultats no organu biopsijas un/vai acimredzams pieradijums par nieru, sirds vai CNS bojajumu, kas
raksturigs Fabri slimibai un nav atrasts cits zinams iemesls.



EAT partraukSanas kriteériji:
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. Nav lidzestibas > 50% infuzijam;
. P&c pacienta pieprasijuma;
. Atkartotas dzivibai bistamas alergiskas reakcijas uz inflizijam, kas neuzlabojas, ievérojot

premedikacijas pasakumus;

. Terminala nieru mazsp&ja bez nieru transplantacijas iesp&jam kombinacija ar progreséjosu sirds

mazspé&ju (péc NYHATV klase);

. Galgji smaga Fabri slimiba vai citas blakus slimibas ar iesp&jamo dzivildzi <1 gadu;
. Jebkura iemesla smaga kognitiva disfunkcija;
. Nav atbildes reakcijas uz EAT viena gada garuma, ja vienigais EAT uzsakSanas kriterijs ir

neiropatiskas sapes.

EAT neuzsak$anas Kkritériji:

1.

2.

3
4.
5.

Progres€josa sirds slimiba ar izteiktu fibrozi, ja sirds slimiba ir vienigais kriterijs EAT
uzsakSanai;

Terminala nieru mazsp&ja beznieru transplantacijas iesp&am kombinacija ar progreséjosu sirds
mazspé&ju (péc NYHATV klase);

. Galgji smaga Fabri slimiba vai citas blakusslimibas ar iesp&jamo dzivildzi <1 gadu;

Jebkura iemesla smaga kognitiva disfunkcija;
Pacients nevélas uzsakt EAT.

NYHA — New York Heart Association,

EAT -
GFA -

enzimaizvietojosa terapija;
glomerulu filtracijas atrums;

EKG - elektrokardiogramma;
KKH — kreisa kambara hipertrofija;
EhoKG- ehokardiografija;

MRI-magn&tiskas rezonanses izmekI&jums;
CNS — centralanervusistéma.
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