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Zatacznik B.23

LECZENIE CHOROBY GAUCHER'A (ICD-10 E 75.2)

ZAKRES SWIADCZENIA GWARANTOWANEGO

SWIADCZENIOBIORCY

SCHEMAT DAWKOWANIA LEKOW W
PROGRAMIE

BADANIA DIAGNOSTYCZNE WYKONYWANE W
RAMACH PROGRAMU

Kwalifikacji chorych do terapii dokonuje Zespot Koordynacyjny
ds. Chordb  Ultrarzadkich powolywany przez Prezesa
Narodowego Funduszu Zdrowia.

Kwalifikacja do programu oraz weryfikacja skutecznosci leczenia
co 6 miesigcy odbywa sig, w oparciu o oceng stanu klinicznego
$wiadczeniobiorcy oraz oceng efektywno$ci zastosowanej terapii.

1. Kryteria kwalifikacji

1) brak 1lub niedobor  aktywnosci
B-glukocerebrozydazy w leukocytach lub fibroblastach skory,
potwierdzony badaniem molekularnym.

Refundowane jest leczenie $wiadczeniobiorcow z typem I
choroby oraz z typem Il choroby.

Nie  jest refundowane  leczenie  $wiadczeniobiorcow
z asymptomatyczng (bezobjawowa) postacia choroby Gauchera.

znaczny enzymu

2. Okreslenie czasu leczenia w programie

Przedtuzenie leczenia nastepuje co 6 miesiecy decyzja Zespotu
Koordynacyjnego ds. Chordéb Ultrarzadkich, na podstawie
nadestanej karty monitorowania terapii.

Leczenie trwa do czasu podj¢cia przez Zespot Koordynacyjny ds.
Choréb  Ultrarzadkich lub lekarza prowadzacego decyzji
0 wylaczeniu $wiadczeniobiorcy  z programu, zgodnie
z kryteriami wytaczenia.

1. Dawkowanie

Dawka imiglucerazy zalezy od ci¢gzkosci objawow
i wynosi 15-60 U/kg m.c. podawanych co 14 +3 dni
W postaci jednogodzinnych wlewow dozylnych.

W przypadku braku efektywnoéci zastosowanej dawki
po 6 mies. terapii dawke imiglucerazy mozna zwigkszy¢
do maksymalnej dawki, tj. do 60 U/kg m.c.
podawanych co 14 £3 dni (przed zwigekszeniem dawki
nalezy  oznaczy¢  miano
imiglucerazie).

przeciwcial  przeciw

W przypadku zwiekszenia dawki leku do 60 U/kg m.c.,
przy braku skutecznosci leczenia, takiej,
maksymalnej dawce po 6 miesiacach terapii, lek nalezy
odstawi¢, poniewaz wskazuje to, iz leczenie jest
nieefektywne.

W

1. Badania przy kwalifikacji

1) stwierdzenie braku lub znacznego niedoboru aktywnosci

enzymu  B-glukocerebrozydazy  w leukocytach  lub

fibroblastach skory, potwierdzone wynikiem badania
molekularnego;

morfologia krwi pelna z rozmazem,;

uktad krzepniecia: APTT, INR;

proby watrobowe: AIAT, AspAT;

aktywnos¢ fosfatazy alkaliczne;j;

stezenia witaminy D 1 B12;

chitotriozydaza;

USG jamy brzusznej, z okre§leniem wielkosci

$ledziony;

pomiary  antropometryczne

i wysokosci ciala);

10) badanie densytometryczne kosci (DEXA);

11) MRI kosci dlugich (badanie obligatoryjne jedynie
Upacjentdow z nieprawidtowosciami ukladu kostno-
stawowego lub w przypadku pojawienia si¢ dolegliwosci
bolowych);

12) EKG;

13) UKG (w uzasadnionych przypadkach);

14) konsultacja neurologiczna (jedynie u $wiadczeniobiorcéw z
podejrzeniem typu 1l choroby);

15) konsultacja kardiologiczna (w uzasadnionych przypadkach);

16) konsultacja ortopedyczna (w uzasadnionych przypadkach)

17) spirometria (u pacjentdw powyzej 7 roku zycia).

watroby

9) (co  najmnigj masy
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3. Kryteria wylaczenia

1) wystgpienie objawow nadwrazliwosci na imiglucerazg;

2) znaczna progresja choroby pojawiajgca si¢ pomimo podjetego
leczenia;

3) pacjenci z asymptomatyczng (bezobjawowa) postacig choroby
Gauchera;

4) pacjenci z typem Il choroby;

5) brak wspotpracy pacjenta przy realizacji programu.

2. Monitorowanie leczenia

2.1 Co 180 dni

1) morfologia krwi petna z rozmazem;

2) uklad krzepniecia: APTT, INR;

3) chitotriozydaza;

Okresowej oceny skuteczno$ci terapii dokonuje lekarz
niezaangazowany w leczenie pacjenta z chorobg Gauchera.

2.2 Co 365 dni

1) badanie densytometryczne kosci (DEXA);

2) MRI kosci diugich (badanie obligatoryjne jedynie
Upacjentow z nieprawidtowosciami ukladu kostno-
stawowego lub w przypadku pojawienia si¢ dolegliwosci
bolowych);

3) EKG;

4) UKG (w przypadku nieprawidtowo$ci w uktadzie sercowo-
naczyniowym);

5) konsultacja kardiologiczna (w przypadku nieprawidtowosci
w uktadzie sercowo-naczyniowym);

6) konsultacja ortopedyczna (w uzasadnionych przypadkach)

7) USG jamy brzusznej z okre§leniem wielko$ci watroby i
$ledziony;

8) pomiary antropometryczne, z oceng tempa wzrastania u
dzieci do zakonczenia procesu wzrastania,

9) spirometria (u pacjentow powyzej 7 roku zycia).

3. Monitorowanie programu

1) gromadzenie w dokumentacji medycznej pacjenta danych
dotyczacych monitorowania leczenia i kazdorazowe ich
przedstawianie na zadanie kontroleréw Narodowego
Funduszu Zdrowia;
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2) uzupehienie danych zawartych w rejestrze (SMPT)
dostepnym za pomoca aplikacji internetowej udostepnione;j
przez OW NFZ, z czgstotliwoscia zgodng z opisem
programu oraz na zakonczenie leczenia;

3) przekazywanie informacji sprawozdawczo-rozliczeniowych
do NFZ: informacje przekazuje si¢ do NFZ w formie
papierowej lub w formie elektronicznej, zgodnie z
wymaganiami opublikowanymi przez Narodowy Fundusz
Zdrowia.
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