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Zaltacznik B.26.

LECZENIE MUKOPOLISACHARYDOZY TYPU VI (ZESPOL. MAROTEAUX - LAMY) (ICD-10 E 76.2)

ZAKRES SWIADCZENIA GWARANTOWANEGO

SWIADCZENIOBIORCY

SCHEMAT DAWKOWANIA LEKOW W
PROGRAMIE

BADANIA DIAGNOSTYCZNE WYKONYWANE W
RAMACH PROGRAMU

Kwalifikacji $wiadczeniobiorcow do terapii dokonuje Zespot
Koordynacyjny ds. Choréb Ultrarzadkich powotywany przez
Prezesa Narodowego Funduszu Zdrowia.

Kwalifikacja do programu oraz weryfikacja skutecznos$ci
leczenia odbywa si¢ w oparciu o ocen¢ stanu klinicznego
$wiadczeniobiorcy oraz oceng efektywnos$ci zastosowanej
terapii.

1. Kryteria kwalifikacji

Mukopolisacharydoza typu VI zdiagnozowana na podstawie
udokumentowanego deficytu aktywno$ci enzymu 4-sulfatazy N-
acetylogalaktozaminy w leukocytach lub fibroblastach skory,
potwierdzonego badaniem molekularnym.

2. Okreslenie czasu leczenia w programie

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

3. Kryteria wylaczenia

1) cigza lub laktacja;

2) obecnos¢ powaznych wrodzonych anomalii lub chorob
wspotistniejacych, ktére w ocenie lekarza kwalifikujacego
do leczenia lub Zespotu Koordynacyjnego ds. Chordob
Ultrarzadkich, moga uniemozliwi¢ poprawe stanu zdrowia;

1. Dawkowanie

Zalecana dawka galsulfazy wynosi 1 mg/kg masy ciata
podawanej raz w tygodniu w postaci wlewu dozylnego
przez 4 godziny. Poczatkowa predkos¢é wlewu mozna
dostosowac tak, aby okoto 2,5% calkowitego roztworu
zostato podane w okresie pierwszej godziny, a pozostata
jego objetosc (okoto 97,5%) przez kolejne 3 godziny
infuzji.

Podawanie leku powinno by¢ nadzorowane przez lekarza
posiadajacego doswiadczenie w diagnozowaniu i leczeniu
pacjentdw z mukopolisacharydoza typu VI lub innych
dziedzicznych zaburzen metabolizmu.

Z uwagi na mozliwo$¢ wystgpowania objawow
niepozadanych, z wstrzagsem wilacznie, lek nalezy podawac
przy bezposrednim dostgpie do lekow, sprzetu i aparatury
ratujacej zycie.

1. Badania przy kwalifikacji

1) stwierdzenie braku lub glebokiego niedoboru aktywnos$ci
4-sulfatazy N-acetylogalaktozaminy w leukocytach lub
fibroblastach skory, potwierdzone badaniem
molekularnym;

2) ocena wydalania glikozaminoglikanow z moczem;

3) ocena miana przeciwcial przeciwko 4-sulfatazie N-
acetylogalaktozaminy (nie jest badaniem
obligatoryjnym);

4) morfologia krwi z rozmazem;

5) ukiad krzepniecia;

6) proteinogram;

7) proby watrobowe: AIAT, AspAT, CK, stezenie
bilirubiny;

8) stezenie fosfatazy alkalicznej;

9) stezenie witamin D, K;

10) stezenie cholesterolu;

11) ocena réwnowagi kwasowo-zasadowej;

12) USG jamy brzusznej, z oceng wielko$ci watroby
i Sledziony;

13) MRI OUN, z oceng odcinka szyjnego kregostupa;

14) RTG ko$éca, co najmniej RTG kregostupa;

15) badanie psychologiczne, z oceng ilorazu inteligencji;

16) pomiar ci$nienia t¢tniczego krwi;

17) EKG;

18) USG uktadu sercowo-naczyniowego;
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3) znaczna progresja choroby pomimo leczenia;
4) brak wspoélpracy pacjenta przy realizacji programu.

19) RTG Kklatki piersiowej;

20) konsultacja pulmonologiczna, z oceng spirometrii;

21) konsultacja laryngologiczna;

22) badanie audiometryczne;

23) badanie okulistyczne, z oceng oczu w lampie
szczelinowej;

24) konsultacja ortopedyczna, z oceng ruchomosci stawow;

25) EMG, do oceny wystepowania zespotu cie$ni nadgarstka;

26) konsultacja neurologiczna;

27) konsultacja kardiologiczna;

28) test 3/6 minutowego marszu.

2.Monitorowanie leczenia
2.1 Raz na 180 dni
1) morfologia krwi, z rozmazem;
2) uktad krzepniecia;
3) proby watrobowe: AIAT, AspAT, CK, stezenie
bilirubiny;
4) stezenie fosfatazy alkalicznej;
5) ocena rownowagi kwasowo-zasadowej;
6) proteinogram;
7) pomiar ci$nienia tetniczego krwi;
8) pomiary antropometryczne;
9) EKG;
10) USG jamy brzusznej, z oceng wielko$ci watroby
i $ledziony;
11) USG uktadu sercowo-naczyniowego;
12) badanie okulistyczne, z oceng w lampie szczelinowej;
13) konsultacja pulmonologiczna, z badaniem
spirometrycznym;
14) konsultacja ortopedyczna, z oceng ruchomosci stawow;
15) test 3/6 minutowego marszu.
Okresowej oceny skutecznosci terapii dokonuje lekarz
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niezaangazowany w leczenie pacjentow z choroba Maroteaux-
Lamy. Przedtuzenie leczenia nastepuje, co 6 miesiecy, decyzja
Zespotu Koordynacyjnego ds. Choréb Ultrarzadkich,
na podstawie nadestanej karty monitorowania terapii;

2.2 Co 365 dni

1) ocena wydalania glikozaminoglikanow z moczem
(po 6 miesigcach od wprowadzenia terapii, a nastepnie
co 365 dni);

2) ocena miana przeciwciat przeciwko 4-sulfatazie N-
acetylogalaktozaminie (badanie obligatoryjne
w przypadku decyzji o zwigkszeniu dawki leku lub braku
efektywnosci dotychczasowej terapii);

3) stezenie cholesterolu;

4) stezenie witamin D, K;

5) RTG Klatki piersiowej;

6) RTG koséca, co najmniej RTG kregostupa;

7) MRI OUN, z oceng odcinka szyjnego kregostupa (MRI
OUN w przypadku nieprawidtowosci w poprzednim
badaniu lub pojawienia si¢ lub nasilenia objawow
neurologicznych);

8) EMG do oceny wystepowania zespotu ciesni nadgarstka;

9) badanie audiometryczne;

10) badanie psychologiczne z oceng ilorazu inteligencji;

11) konsultacja laryngologiczna;

12) konsultacja neurologiczna;

13) konsultacja kardiologiczna (w przypadku
nieprawidtowos$ci w ukladzie sercowo-naczyniowym -
konsultacja kardiologiczna - co 180 dni lub czgécie;j).

3. Monitorowanie programu
1) gromadzenie w dokumentacji medycznej pacjenta
danych dotyczacych monitorowania leczenia
i kazdorazowe ich przedstawianie na zadanie
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2)

3)

kontrolerow Narodowego Funduszu Zdrowia;
uzupetnienie danych zawartych w rejestrze (SMPT)
dostepnym za pomocg aplikacji internetowej
udostepnionej przez OW NFZ, z czestotliwoscia zgodna
z opisem programu oraz na zakonczenie leczenia;
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.




