Zalacznik B.109.

LECZENIE UZUPELNIAJACE L-KARNITYNA W WYBRANYCH CHOROBACH METABOLICZNYCH (E 71.1, E 71.3, E

72.3)

ZAKRES SWIADCZENIA GWARANTOWANEGO

SWIADCZENIOBIORCY

SCHEMAT DAWKOWANIA LEKOW
W PROGRAMIE

BADANIA DIAGNOSTYCZNE
WYKONYWANE W RAMACH PROGRAMU

Kwalifikacji chorych do terapii dokonuje Zespdt Koordynacyjny ds. Chordb
Ultrarzadkich powotywany przez Prezesa Narodowego Funduszu Zdrowia.
Kwalifikacja do programu oraz weryfikacja skutecznosci leczenia co 6 miesigcy
odbywa si¢, w oparciu o ocen¢ stanu klinicznego $wiadczeniobiorcy oraz oceng
efektywnosci zastosowanej terapii.

Do programu lekowego kwalifikowani sg rowniez pacjenci, ktorych leczenie
L-karnityng bylo finansowane w ramach innego sposobu finansowania terapii,
pod warunkiem ze w chwili rozpoczgcia leczenia spetniali kryteria kwalifikacji
do programu lekowego

1. Kryteria kwalifikacji
1.1. 3-metylokrotonylo-glicynuria (MCG)

Ostatecznie potwierdzone rozpoznanie 3-metylokrotonylo-glicynuri oraz ustalenie
wskazan klinicznych i biochemicznych do zastosowania leczenia L-karnityng
zgodnie z badaniami diagnostycznymi wykonywanymi w ramach programu przy
kwalifikacji.

1.2. Acyduria glutarowa | (GA 1)

Ostatecznie potwierdzone rozpoznanie acydurii glutarowej typu | oraz ustalenie
wskazan klinicznych i biochemicznych do zastosowania leczenia L-karnityna

Leczenie nalezy rozpoczaé w momencie ustalenia
wskazan  klinicznych 1 biochemicznych do
zastosowania leczenia L-karnityna.

Dawki L-karnityny  nalezy  dostosowywac
indywidualnie do okreslonej jednostki chorobowej,
wieku, masy ciata i stanu klinicznego pacjenta oraz
do biezacego stezenia wolnej karnityny we krwi.
Okresowo — w zalezno$ci od sytuacji klinicznej —
moze wystepowaé koniecznos¢ zwigkszenia dawki
nawet do poziomu maksymalnego  (stan
dekompensacji) lub redukcji nawet do poziomu 0 (w
Sytuacji wyré6wnania metabolicznego). Kazdorazowo
0 zmianie dawkowania L-karnityny decyduje lekarz
prowadzacy.

1. Dawkowanie
1.1. 3-metylokrotonylo-glicynuria (MCG)
Zalecane dawkowanie:

od 0 do 100 mg/kg m.c./doba; podzielona na co
najmniej trzy dawki.

1.2. Acyduria glutarowa | (GA 1)

Badania diagnostyczne przy kwalifikacji oraz w
ramach monitorowania leczenia L-karnityng sg
tozsame dla wszystkich jednostek chorobowych.

1. Badania przy kwalifikacji:
1) Badanie podmiotowe;
2) Badanie przedmiotowe (fizykalne);
3) Stezenie karnityny wolnej;
4) Stezenie karnityny catkowitej;
5) Profil acylkarnityn w suchej kropli krwi
metoda tandemowej spektrometrii mas.

2. Monitorowanie leczenia (co 180 dni):
1) Badanie podmiotowe;
2) Badanie przedmiotowe (fizykalne);
3) Stezenie karnityny wolnej;
4) Stezenie karnityny catkowitej;
5) Profil acylkarnityn w suchej kropli krwi
metoda tandemowej spektrometrii mas.




zgodnie z badaniami diagnostycznymi wykonywanymi w ramach programu przy
kwalifikacji.

1.3. Acyduria izowalerianowa (IVA)

Ostatecznie potwierdzone rozpoznanie acydurii izowalerianowej (IVA) oraz
ustalenie wskazan klinicznych i biochemicznych do zastosowania leczenia L-
karnityng zgodnie z badaniami diagnostycznymi wykonywanymi w ramach
programu przy kwalifikacji.

1.4. Acyduria metylomalonowa (MMA)

Ostatecznie potwierdzone rozpoznanie acydurii metylomalonowej (MMA) oraz
ustalenie wskazan klinicznych i biochemicznych do zastosowania leczenia L-
karnityng zgodnie z badaniami diagnostycznymi wykonywanymi w ramach
programu przy kwalifikacji.

1.5. Acyduria propionowa (PA)

Ostatecznie potwierdzone rozpoznanie acydurii propionowej (PA) oraz ustalenie
wskazan klinicznych i biochemicznych do zastosowania leczenia L-karnityng
zgodnie z badaniami diagnostycznymi wykonywanymi w ramach programu przy
kwalifikacji.

1.6. Zaburzenia spalania dlugolancuchowych kwaséw tluszezowych (LC-
FAOD) - LCHADD, VLCADD, deficyt MTP, deficyt CACT, deficyt CPT2

Ostatecznie potwierdzone rozpoznanie deficytu dilugotancuchowych kwasow
ttuszczowych (LC-FAOD) — LCHADD lub VLCADD, lub deficyt MTP, lub
deficytu CACT, Ilub deficytu CPT2 oraz ustalenie wskazan klinicznych i
biochemicznych do zastosowania leczenia L-karnityng zgodnie z badaniami
diagnostycznymi wykonywanymi w ramach programu przy kwalifikacji.

1.7. Deficyt dehydrogenazy
thuszczowych (MCADD)

acylo-CoA sredniolancuchowych kwasow

Zalecane dawkowanie:

od 0 do 200 mg/kg m.c../doba; podzielona na co
najmniej trzy dawki.

1.3. Acyduria izowalerianowa (IVA)
Zalecane dawkowanie:

od 0 do 100 mg/kg m.c../doba; podzielona na co
najmniej trzy dawki.

1.4. Acyduria metylomalonowa (MMA)
Zalecane dawkowanie:

od 0 do 100 mg/kg m.c../doba; podzielona na co
najmniej trzy dawki.

1.5. Acyduria propionowa (PA)
Zalecane dawkowanie:

od 0 do 100 mg/kg m.c../doba; podzielona na co
najmniej trzy dawki.

1.6. Zaburzenia spalania dlugolancuchowych
kwaséow  tluszczowych  (LC-FAOD) -
LCHADD, VLCADD, deficyt MTP, deficyt
CACT, deficyt CPT2

Zalecane dawkowanie:

od 0 do 30 mg/kg m.c../doba; podzielona na co
najmniej trzy dawki.

1.7. Deficyt dehydrogenazy acylo-CoA
Sredniolancuchowych kwasow tluszczowych
(MCADD)

3. Monitorowanie programu

1) gromadzenie w dokumentacji medycznej
pacjenta danych dotyczacych monitorowania
leczenia i kazdorazowe ich przedstawianie na
zadanie kontroleréw Narodowego Funduszu
Zdrowia;

2) uzupehienie danych zawartych w rejestrze
(SMPT) dostgpnym za pomocg aplikacji
internetowej udostgpnionej przez OW NFZ, z
czestotliwosdcia zgodng z opisem programu
oraz na zakonczenie leczenia;

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




Ostatecznie potwierdzone rozpoznanie deficytu dehydrogenazy acylo-CoA
sredniotancuchowych kwasow thuszczowych (MCADD) oraz ustalenie wskazan
klinicznych i biochemicznych do zastosowania leczenia L-karnityng zgodnie z
badaniami diagnostycznymi wykonywanymi w ramach programu przy kwalifikacji.

1.8. Pierwotny deficyt karnityny (CUD)

Ostatecznie potwierdzone rozpoznanie pierwotnego deficytu karnityny (CUD) oraz
ustalenie wskazan klinicznych i biochemicznych do zastosowania leczenia L-
karnityng zgodnie z badaniami diagnostycznymi wykonywanymi w ramach
programu przy kwalifikacji.

1.9. 1.9. Deficyt wielu dehydrogenaz acylo-CoA (MADD)

Ostatecznie potwierdzone rozpoznanie deficytu wielu dehydrogenaz acylo-CoA
(MADD) oraz ustalenie wskazan klinicznych i biochemicznych do zastosowania
leczenia L-karnityng zgodnie z badaniami diagnostycznymi wykonywanymi w
ramach programu przy kwalifikacji.

2. OKkreslenie czasu leczenia w programie

Przedtuzenie leczenia nastepuje co 6 miesigcy decyzjg Zespotu Koordynacyjnego
ds. Chorob Ultrarzadkich, na podstawie nadestanej karty monitorowania terapii.

Leczenie trwa do czasu podjecia przez Zesp6t Koordynacyjny ds. Chordb
Ultrarzadkich lub lekarza prowadzacego decyzji o wytaczeniu $§wiadczeniobiorcy
z programu, zgodnie z kryteriami wylaczenia.

3. Kryteria wylaczenia

1) wystgpienie objawow nadwrazliwosci na L-karnityne

Zalecane dawkowanie:

od 0 do 100 mg/kg m.c../doba; podzielona na co
najmniej trzy dawki.

1.8. Pierwotny deficyt karnityny (CUD)
Zalecane dawkowanie:

od 0 do 200 mg/kg m.c../doba; podzielona na co
najmniej trzy dawki.

1.9. Deficyt wielu

(MADD)
Zalecane dawkowanie:

od 0 do 100 mg/kg m.c../doba; podzielona na co
najmniej trzy dawki.

dehydrogenaz acylo-CoA




