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La enfermedad de Gaucher es un trastorno metabdlico hereditario recesivo
raro causado por la deficiencia de la enzima lisosomal beta-glucosidasa acida.
Esta enzima descompone la glucosilceramida, un componente fundamental de
la estructura lipidica de las membranas celulares, en glucosa y ceramida. En
los individuos con enfermedad de Gaucher, la degradacion de glucosilceramida

es insuficiente, lo que provoca la acumulacién de grandes cantidades de este
CM sustrato dentro de los lisosomas de los macréfagos (denominados células de
Comité de Gaucher). La imiglucerasa (beta-glucosidasa acida recombinante dirigida a
Medicamentos p - o . . . . .

macrofagos) sustituye a la actividad enzimatica deficiente, hidrolizando la
glucosilceramida, corrigiendo, de este modo, la fisiopatologia inicial y evitando
la patologia secundaria.

USO CLIiNICO

Terapia de sustitucion enzimatica a largo plazo en nifios con un diagnéstico confirmado de
enfermedad de Gaucher no neuropatica (tipo 1) o neuropdtica crénica (tipo 3) para mejorar las
manifestaciones no neuroldgicas de la enfermedad tales como anemia, trombopenia, enfermedad
6sea, hepatomegalia y esplenomegalia (A).

DOSIS Y PAUTAS DE ADMINISTRACION

La dosis pediatrica de inicio es 60 U/kg cada 2 semanas. Dosis mayores de estas no estan autorizadas
en nifos (E: off-label).

A los 12-18 meses de tratamiento si se han conseguido los objetivos terapéuticos se puede
individualizar la dosis, siendo la dosis minima que utilizar de 15-30 U/kg cada dos semanas. No se
debe retirar la terapia enzimatica sustitutiva durante la infancia.

Administracion intravenosa:

Reconstituir y diluir en 100-250 ml de suero salino fisioldgico. En las perfusiones iniciales, la velocidad
no debe exceder de 0,5 unidades por kg de peso corporal por minuto.

En administraciones sucesivas, la velocidad de perfusidén puede incrementarse, pero no debe exceder
de 1 unidad por kg de peso corporal por minuto.

La dosificacion debe ser individualizada para cada paciente, basandose en una evaluacidon completa
de todas las manifestaciones clinicas de la enfermedad.

CONTRAINDICACIONES

Hipersensibilidad a la imiglucerasa o alguno de los excipientes.

PRECAUCIONES

Si aparece hipersensibilidad, determinar IgG antiimiglucerasa (durante el primer afio de tratamiento
se forman anticuerpos 1gG frente a imiglucerasa en aproximadamente el 15% de pacientes tratados);
las reacciones de hipersensibilidad grave de tipo alérgico son raras. En caso de que se produzcan, se
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recomienda detener inmediatamente la perfusiéon y administrar un tratamiento médico adecuado. El
fabricante sugiere que podria reanudarse la terapia administrando premedicacién con
antihistaminicos H1, corticoides sistémicos y disminucién de la velocidad de infusidn (aunque con
estrecha vigilancia clinica).

Insuficiencia hepatica o renal:

e |nsuficiencia renal: no precisa ajuste de dosis.
* Insuficiencia hepatica: no precisa ajuste de dosis.

EFECTOS SECUNDARIOS

Consultar la ficha técnica para una informacién mas detallada.

Frecuentes: disnea, tos, reacciones anafilactoides, urticaria/angioedema, prurito y exantema. No se
han descrito casos de sobredosis.

INTERACCIONES FARMACOLOGICAS

No se han realizado estudios de interaccion.

DATOS FARMACEUTICOS

Excipientes: manitol, citrato sddico, acido citrico monohidrato y polisorbato 80. Este medicamento
contiene 280 mg de sodio por vial equivalente a 14% de la ingesta maxima diaria recomendada por la
OMS para un adulto.

Conservacion: conservar entre 2-8 °C.

Presentaciones comerciales: las presentaciones disponibles en Espafa pueden consultarse online
en el Centro de Informacién de Medicamentos de la AEMPS (CIMA), http://www.aemps.gob.es/cima y
en https://www.aeped.es/comite-medicamentos/pediamecum en el enlace “Presentaciones”
correspondiente a cada ficha.
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La informacion disponible en cada una de las fichas del Pediamécum ha sido revisada por
el Comité de Medicamentos de la Asociacidon Espanola de Pediatria y se sustenta en la
bibliografia citada. Estas fichas no deben sustituir en ningtn caso a las aprobadas para
cada medicamento por la Agencia Espanola del Medicamento y Productos Sanitarios
(AEMPS) o la Agencia Europea del Medicamento (EMA).
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