Zalgcznik B.22.

LECZENIE CHOROBY POMPEGO (ICD-10 E 74.0)

ZAKRES SWIADCZENIA GWARANTOWANEGO

SWIADCZENIOBIORCY

SCHEMAT DAWKOWANIA LEKU 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 skuteczno$ci leczenia
odbywa sig, co 6 miesigcy, w oparciu o oceng stanu klinicznego
pacjenta oraz oceng efektywnosci zastosowanej terapii.

1. Kryteria kwalifikacji

Klasyczna posta¢ (wczesna, typ niemowlecy) oraz nieklasyczna
posta¢ (p6zna, late-onset) choroby Pompego, zdiagnozowana na
podstawie udokumentowanego deficytu aktywnosci alfa-glukozydazy
w leukocytach krwi obwodowej lub fibroblastach skéry,
potwierdzona badaniem molekularnym.

2. OkresSlenie czasu leczenia w programie

Leczenie trwa do czasu podjecia przez Zespot Koordynacyjny ds.
Chorob Ultrarzadkich lub lekarza prowadzacego decyzji o
wylaczeniu §wiadczeniobiorcy z programu, zgodnie z kryteriami
wylaczenia.

3. Kryteria wylaczenia

1) cigza lub laktacja;
2) obecno$¢ powaznych wrodzonych anomalii lub choréb
wspotistniejacych, ktore w ocenie lekarza kwalifikujacego do

1. Dawkowanie

Dawka preparatu alglukozydazy alfa wynosi 20
mg/kg masy ciata, podawana raz na dwa
tygodnie, w postaci infuzji. Lek nalezy
podawac¢ stopniowo. Zaleca si¢ rozpoczgcie
wlewu z szybkos$cia 1 mg/kg m.c./h i
stopniowe zwigkszanie szybko$ci podawania
leku 0 2 mg/kg m.c./h, co 30 minut, do
osiagniecia maksymalnej szybkosci 7 mg/kg
m.c./h, jesli nie wystapia niepozadane reakcje
zwigzane z infuzja. Podawanie leku powinno
by¢ nadzorowane przez lekarza posiadajacego
doswiadczenie w diagnozowaniu i leczeniu
choroby Pompego lub dziedzicznych zaburzen
metabolizmu. Z uwagi na mozliwo$¢
wystepowania objawdw niepozadanych, z
wstrzagsem wiacznie, lek nalezy podawac przy
bezposrednim dostepie do lekdw, sprzetu i
aparatury ratujgcej zycie.

1. Badania przy kwalifikacji
1.1 Posta¢ klasyczna choroby

1)

2)

3)
4)
5)
6)
7)
8)
9)

wykazanie braku lub gigbokiego niedoboru
aktywnosci alfa-glukozydazy w leukocytach lub
fibroblastach skéry, potwierdzone badaniem
molekularnym;

ocena miana CRIM (cross-reactive immunological
material) — wynik badania nie jest konieczny do
rozpoczecia leczenia, ale jest uzupetniany w karcie
pacjenta oraz w rejestrze SMPT niezwlocznie po
jego uzyskaniu;

morfologia krwi z rozmazem;

uktad krzepniecia (INR, APTT);

aktywno$¢ enzymow watrobowych: AIAT, AspAT,
aktywno$¢ CK, CK-MB;

gazometria;

USG jamy brzusznej z oceang watroby;

pomiary antropometryczne;

10) cisnienie te¢tnicze krwi;

11) EKG;

12) USG serca;

13) RTG klatki piersiowej;

14) konsultacja pulmonologiczna;
15) konsultacja neurologiczna;
16) konsultacja kardiologiczna.




leczenia lub Zespotu Koordynacyjnego ds. Choréob Ultrarzadkich,
moga uniemozliwi¢ poprawe stanu zdrowia §wiadczeniobiorcy;
3) znaczna progresja choroby, pojawiajaca si¢ pomimo leczenia.

1.2. Postaé nieklasyczna choroby

1) wykazanie braku lub gtebokiego niedoboru
aktywnosci alfa-glukozydazy w leukocytach lub
fibroblastach skory, potwierdzone badaniem
molekularnym:;

2) morfologia krwi z rozmazem;

3) uktad krzepniecia (INR, APTT);

4) aktywnos$¢ enzymow watrobowych: AIAT, AspAT,
GGTP;

5) stezenie CK, CK-MB;

6) gazometria;

7) USG jamy brzusznej;

8) RTG krggostupa (odcinek piersiowy i ledzwiowy);

9) pomiary antropometryczne;

10) ci$nienie tetnicze krwi;

11) EKG;

12) USG serca;

13) RTG Klatki piersiowej;

14) konsultacja pulmonologiczna (z oceng wydolnosci
oddechowej);

15) badanie spirometryczne w pozycji siedzacej i
stojacej (jesli stan kliniczny pacjenta pozwala na
wykonanie badania);

16) konsultacja laryngologiczna;

17) badanie audiometryczne;

18) badanie okulistyczne;

19) konsultacja ortopedyczna (z oceng statyki
kregostupa);

20) konsultacja neurologiczna (z oceng sity migsniowej
np. za pomoca dynamometru);

21) konsultacja kardiologiczna;

22) konsultacja psychologiczna;




23) test 3/6 minutowego marszu (jesli stan kliniczny

pacjenta pozwala na wykonanie badania);

24) ocena sprawnos$ci ruchowej za pomocg wskaznika

Barthel.

Monitorowanie leczenia

Co 180 dni (okresowej oceny skutecznosci terapii dokonuje
lekarz niezaangazowany w leczenie §wiadczeniobiorcow z
choroba Pompego. Przedtuzenie leczenia nastgpuje, co 6
miesiecy, decyzja Zespotu Koordynacyjnego ds. Chorob
Ultrarzadkich, na podstawie nadestanej karty
monitorowania terapii);

2.1.1. Posta¢é klasyczna choroby

1)
2)

3)
4)
5)
6)
7)
8)
9)

morfologia krwi z rozmazem;

aktywno$¢ enzymow watrobowych: AIAT,
ASpAT,

stezenie CK, CK-MB;

gazometria;

uktad krzepnigcia (INR, APTT);

ocena masy i dtugosci ciata;

ci$nienie tetnicze krwi;

EKG;

USG serca;

10) USG jamy brzusznej;

11) RTG klatki piersiowej;

12) konsultacja neurologiczna;
13) konsultacja kardiologiczna;
14) konsultacja pulmonologiczna.

2.1.2. Postaé nieklasyczna choroby

1)
2)

morfologia krwi z rozmazem;
aktywno$¢ enzymoéw watrobowych: AIAT,
ASpAT,




3)
4)
5)
6)

7)
8)
9)

stezenie CK, CK-MB;

saturacja krwi;

gazometria;

badanie spirometryczne (jesli stan kliniczny
pacjenta pozwala na wykonanie badania);
pomiary antropometryczne;

Ci$nienie tetnicze krwi;

EKG;

10) USG serca
11) test 3/6 minutowego marszu (je$li stan kliniczny

pacjenta pozwala na wykonanie badania);

12) konsultacja neurologiczna (z oceng sity

mig$niowej np. za pomocg dynamometru);

13) konsultacja kardiologiczna.

2.2. Co 365 dni
2.2.1. Posta¢ klasyczna choroby

1)

badanie miana przeciwciat przeciwko
alglukozydazie alfa (badanie nieobligatoryjne —
zalecane przez Zespot Koordynacyjny).

2.2.2. Posta¢ nieklasyczna choroby

1)

2)

3)

4)
5)
6)

badanie miana przeciwciat przeciwko
alglukozydazie alfa (badanie nieobligatoryjne —
zalecane przez Zespot Koordynacyjny);
konsultacja ortopedyczna (opcjonalnie RTG
odcinka piersiowego lub ledzwiowego
kregostupa);

ocena sprawnos$ci ruchowej za pomoca wskaznika
Barthel;

konsultacja pulmonologiczna;

RTG klatki piersiowej;

konsultacja laryngologiczna (w tym audiologia).




3.

Monitorowanie programu

1)

2)

3)

gromadzenie w dokumentacji medycznej pacjenta
danych dotyczacych monitorowania leczenia i
kazdorazowe ich przedstawianie na zadanie
kontroleréw Narodowego Funduszu Zdrowia;
uzupetnienie danych zawartych w rejestrze
(SMPT) dostepnym za pomoca aplikacji
internetowej udostepnionej przez OW NFZ, z
czestotliwo$cia zgodng 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.




