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INTRODUCCION |

Cada vez son mas frecuentes las situaciones donde se demanda una rapida evaluacion de las
terapias especificas, utilizadas en errores congénitos del metabolismo (ECM), como la \
enfermedad de Anderson-Fabry (EAF). Sin embargo, tanto por la epidemiologia de los ECM,
! como por cuestiones éticas, los estudios de eficacia de los tratamientos especificos de estas
enfermedades suelen tener una escasa validez interna. A esta situacion, se anade el elevado
coste de los tratamientos y la falta de alternativas terapéuticas.

OBJETIVO

Elaboracion de una herramienta que facilite el desarrollo, analisis y evaluacion de estudios
cuyo objetivo sea evaluar la eficacia de tratamientos especificos en los pacientes con la EAF.

‘ METODOLOGIA

Se ha realizado una revisidon sistematica en las principales bases de datos referenciales,
Cochrane Library, CRD (DARE, NHS EED, HTA), MEDLINE y EMBASE, enfocada a identificar
las variables clinicamente relevantes. Se han incluido revisiones sistematicas, informes de
evaluacion ensayos clinicos, estudios de intervencion no controlados y estudios de cohortes
que valoren la eficacia del tratamiento de reemplazo enzimatico (TRE), agalsidasa alfa o
agalsidasa beta en pacientes con la EAF. La evaluacion de la calidad de las revisiones
sistematicas, ensayos clinicos y estudios de cohortes se realizd mediante los respectivos
cuestionarios CASPe. Para la evaluacidon critica de los estudios de intervencion no
controlados se ha utilizado un cuestionario especifico , elaborado por el National Institute for
Health Research Coordinating Centre for Health Technology Assessment (NCCHTA).

: RESULTADOS

La variable de eficacia de mayor relevancia clinica en la EAF es una variable compuesta por ‘
mortalidad, insuficiencia renal terminal, infarto de miocardio, arritmia sintomatica, angina
Inestable, empeoramiento de la Iinsuficiencia cardiaca, ictus y accidente Isquémico |
transitorio. A nivel renal, la variable subrogada que mejor refleja la eficacia del TRE es la tasa
de filtracidn glomerular (TFG). No se ha demostrado una asociacidon entre el mantenimiento
de la proteinuria o la reduccion de los niveles de Gb3 y una mejora de la EAF. Por lo que no
se recomienda la utilizacion de estas variables en la valoracion de la eficacia del tratamiento
especifico. A nivel cardiaco y neurologico, no existe evidencia de la eficacia del TRE en
variables clinicamente relevantes. Los cambios en la intensidad dolorosa, tras el TRE no son
clinicamente relevantes. No existe evidencia suficiente de que el TRE mejore la calidad de
\ vida de los pacientes con la EAF.

' CONCLUSIONES

| = Los resultados de este estudio proporcionan a los facultativos responsables de la seleccidon

' de farmacos, una herramienta de gran utilidad en la evaluacidon de la eficacia del tratamiento
especifico en la EAF.

= El listado de variables clinicamente relevantes es de gran utilidad para la monitorizacion del
tratamiento y evaluacion de la eficacia.

= La mayoria de los estudios miden la eficacia a través de variables subrogadas y no a traveés
de variables clinicas relevantes, como la mortalidad.
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