Zatacznik B.104.

LECZENIE CHOROBY FABRY’EGO (ICD 10: E.75.2)

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 skutecznosci leczenia odbywa si¢ co
6 miesigccy w oparciu o oceng klinicznego
$wiadczeniobiorcy oraz ocen¢ efektywnoSci zastosowanej
terapii.

stanu

1.1 Kryteria kwalifikacji do leczenia agalzydaza beta i
agalzydaza alfa

1) Pacjenci w wieku od 8lat ze stwierdzong objawowa
(wystapienie co najmniej jednego z powiktan narzadowych,
niewyjasnionych w pelni przez inng przyczyng) klasyczna
lub nieklasyczng postacig choroby Fabry’ego. W przypadku
0sOb niepetnoletnich wymagana jest pisemna zgoda
rodzicéw lub opiekundw prawnych na leczenie.

2) Rozpoznanie udokumentowane

wynikiem:

choroby  Fabry’ego

a. u mezczyzn: badania biochemicznego aktywnosci
alfa galaktozydazy A (brak lub znaczny niedob6r
aktywno$ci enzymu w odniesieniu do normy
laboratorium  wykonujacego badanie- norma
wyniku musi by¢ zawarta w karcie kwalifikacji
pacjenta) w tescie suchej kropli krwi, w 0soczu lub

Dawkowanie agalzydazy beta

Dawka preparatu agalzydazy beta wynosi 1mg/kg [ 1)
masy ciata, podawana raz na dwa tygodnie, w postaci 2)
infuzji dozylnej. Podawanie preparatu agalzydazy beta
prowadzi si¢ zgodnie z charakterystyka produktu
leczniczego.

3)

4)

Dawkowanie agalzydazy alfa

Agalzydaza alfa jest podawana w dawce 0,2 mg/kg
masy ciata, co drugi tydzien, we wlewach dozylnych | 5)
trwajacych okoto 40 minut. Podawanie preparatu
agalzydazy alfa prowadzi si¢ zgodnie z
charakterystyka produktu leczniczego.

6)

7)

8)
9)

10) badanie

Badania przy kwalifikacji

poziom globotriaozylosfingozyny (lyso-Gb3);

badanie genetyczne oraz ocena aktywnosci alfa-galaktozydazy
A w leukocytach lub fibroblastach skory, lub osoczu, lub w
surowicy(zgodnie z kryteriami kwalifikacji);

morfologia krwi z rozmazem;

wysoko$¢ 1 masa ciala;

proby watrobowe: AIAT, AspAT, kinaza kreatynowa (CK),
stezenie bilirubiny catkowitej; ogdlne badanie moczu; stezenie
kreatyniny i  mocznika;  wspotczynnik  przesaczania
kiebuszkowego (eGFR); wydalanie bialkka z moczem -

proteinuria 1 albuminuria; stezenie glukozy na czczo i
lipidogram; troponina;

USG jamy brzusznej z oceng nerek;

EKG, echokardiografia spoczynkowa,
monitorowanie EKG metodg Holtera;

24-godzinne

konsultacja kardiologiczna, nefrologiczna, neurologiczna
rezonans magnetyczny mozgu;

fizykalne oraz wywiad lekarza prowadzacego

W kierunku charakterystycznych objawoéw choroby Fabry’ego




leukocytach krwi obwodowej lub fibroblastach
oraz badanie genetyczne na obecno$¢ patogennej
mutacji w obrebie genu GLA;

b. u kobiet: badania genetycznego na obecnosé
patogennej mutacji w obrebie genu GLA.

3) Punkty 1i2 musza by¢ spetnione Iacznie.

Do programu kwalifikowani sa takze pacjenci wymagajacy
kontynuacji enzymatycznej terapii zastepczej, w ocenie Zespotu
Koordynacyjnego ds. Chorob Ultrarzadkich, o ile na dzien
rozpoczgcia terapii spetniali kryteria wiaczenia do programu.

Do programu wiaczane sg, po zweryfikowaniu og6lnego stanu
zdrowia pacjenta umozliwiajacego leczenie w programie, bez
koniecznosci ponownej kwalifikacji, pacjentki wylaczone z
programu w zwigzku Z cigzg albo laktacjg, ktére w momencie
wylaczenia spetnialy pozostate kryteria przedtuzenia leczenia.

2. Okreslenie czasu leczenia w programie

Leczenie trwa do czasu podjecia przez Zespot Koordynacyjny
ds. Chordb Ultrarzadkich lub lekarza prowadzacego decyzji
0 wylaczeniu  §wiadczeniobiorcy z  programu, zgodnie
z kryteriami wytgczenia.

Cigza lub karmienie piersig w trakcie leczenia moga stanowié¢
podstawe do podjecia decyzji o kontynuacji lub zawieszeniu
terapii, w porozumieniu z pacjentem.

3.1 Kryteria stanowiace przeciwwskazania do rozpoczecia
leczenia agalzydaza beta i agalzydaza alfa

1) dzieci ponizej 8. roku Zycia;

2) powazna reakcja nadwrazliwoéci na substancje czynng lub
na ktorakolwiek substancje pomocnicza;

(w tym: tolerancji ciepta i zimna, bolu, pocenia si¢, objawow
gastrologicznych i angiokeratomy);

11) ocena jako$ci zycia i bolu na podstawie najbardziej optymalnego
w ocenie lekarza prowadzacego kwestionariusza;

Monitorowanie leczenia:

Weryfikacja skutecznosci leczenia odbywa si¢, co 6 miesigcy od
rozpoczgcia leczenia, w oparciu o ocen¢ stanu klinicznego pacjenta
oraz ocen¢ efektywnosci zastosowanej terapii. Decyzje o
przedtuzeniu lub zakonczeniu leczenia podejmuje Zespot
Koordynacyjny ds. Chorob Ultrarzadkich na podstawie nadestane;
karty monitorowania terapii, zawierajacej wyniki badan:

1) wysoko$¢ i masa ciata;

2) morfologia krwi z rozmazem;

3) proby watrobowe: AIAT, AspAT, kinaza kreatynowa (CK),
stezenie bilirubiny catkowitej; stezenie Kreatyniny i mocznika;

wspotczynnik przesaczania kigbuszkowego (eGFR); wydalanie
biatka z moczem — proteinuria i alouminuria; lipidogram

4) EKG, echokardiografia spoczynkowa, w uzasadnionych
przypadkach 24-godzinne monitorowanie EKG metoda Holtera;

5) konsultacja kardiologiczna, nefrologiczna, neurologiczna;

6) rezonans magnetyczny osrodkowego uktadu nerwowego (jezeli
w opinii lekarza prowadzacego zachodzi uzasadniona potrzeba);

7) badanie fizykalne oraz wywiad lekarza prowadzacego
w kierunku charakterystycznych objawow choroby Fabry’ego
(w tym: tolerancji ciepta i zimna, bdlu, pocenia, objawow
gastrologicznych i angiokeratomy) oraz tolerancji wlewdw;

8) ocena jakosci zycia i bolu na podstawie najbardziej optymalnego
w ocenie lekarza prowadzacego kwestionariusza;




3)

4)
5)
6)

7)
8)

9)

4.1

1)

2)

3)
4)
5)

stosowanie chlorochiny, amiodaronu, monobenzonu lub
gentamycyny,

pacjenci z bezobjawowa postacig choroby;
cigza lub laktacja;

zaawansowana choroba serca z rozleglymi zwldknieniami
lub schytkowa niewydolno§¢ serca (NYHA 4) bez
mozliwosci przeszczepu, o ile choroba serca jest jedynym
(objawowym) wskazaniem do rozpoczgcia terapii;

zawansowane zmiany w zakresie OUN;

koncowe stadium choroby nerek, bez mozliwosci
przeszczepu,

koncowe stadium choroby Fabry’ego lub obecnos$é cigzkich
choréb wspoéttowarzyszacych, lub innych powaznych
wrodzonych  anomalii, ktére w ocenie lekarza
kwalifikujacego do leczenia lub Zespotu Koordynacyjnego
ds. Chorob Ultrarzadkich moga uniemozliwi¢ poprawe
stanu zdrowia §wiadczeniobiorcy.

Kryteria wylaczenia z programu leczenia agalzydaza
beta i agalzydaza alfa

wystapienie zagrazajacej zyciu nadwrazliwosci na
substancje czynng Iub na ktorgkolwiek substancje
pomocnicza;

rozpoczgcie terapii chloroching, amiodaronem,
monobenzonem lub gentamycyna;

cigza lub laktacja;
znaczna progresja choroby pomimo leczenia;

brak wspolpracy pacjenta przy realizacji programu.

9

poziom globotriaozylosfingozyny (lyso-Gb3);

10) ocena miana przeciwcial przeciwko alfa-galaktozydazie (w

uzasadnionych przypadkach).

Monitorowanie programu:

1)

2)

3)

gromadzenie w dokumentacji medycznej pacjenta danych
dotyczacych  monitorowania leczenia i kazdorazowo
przedstawianie na zadanie kontrolerow NFZ;

uzupetnianie danych zawartych w rejestrze (SMPT) dostepnym
za pomoca 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¢ w formie papierowej i/lub w
formie elektronicznej, zgodnie z wymaganiami opublikowanymi
przez Narodowy Fundusz Zdrowia.




