Zalacznik B.22.

LECZENIE PACJENTOW Z CHOROBA POMPEGO (ICD-10: E74.0)

ZAKRES SWIADCZENIA GWARANTOWANEGO

SWIADCZENIOBIORCY

SCHEMAT DAWKOWANIA LEKU
W PROGRAMIE

BADANIA DIAGNOSTYCZNE WYKONYWANE
W RAMACH PROGRAMU

Kwalifikacji $wiadczeniobiorcow do terapii dokonuje Zesp6t
Koordynacyjny ds. Choréb Ultrarzadkich powolywany przez
Prezesa Narodowego Funduszu Zdrowia.

Kwalifikacja do programu oraz weryfikacja skutecznosci leczenia
odbywa sie, co 6 miesiecy, w oparciu o ocene stanu klinicznego
pacjenta oraz ocene efektywnos$ci zastosowanej terapii.

W programie finansuje sie leczenie nastepujacymi substancjami:
1) alglukozydazq alfa;
2) awalglukozydazq alfa,
zgodnie ze wskazanymi w opisie programu warunkami i kryteriami.

1. Kryteria kwalifikacji

Do leczenia alglukozydazq alfa lub awalglukozydazq alfa
kwalifikowani sa pacjenci, ktérzy spetiajq ponizsze kryteria:
1) diagnoza choroby Pompego na podstawie udokumentowanego
braku lub glebokiego niedoboru aktywnosci alfa-glukozydazy
w leukocytach krwi obwodowej lub fibroblastach skory,
potwierdzona badaniem molekularnym.

2) klasyczna posta¢ (wczesna, typ niemowlecy) lub nieklasyczna
postac (p6Zna, late-onset) choroby Pompego,

Ponadto do programu lekowego kwalifikowani sa réwniez pacjenci,

1. Dawkowanie
1.1. Alglukozydazg alfa

Zalecana dawka wynosi 20 mg/kg masy ciata i
jest podawana raz na dwa tygodnie.

1.2. Awalglukozydaza alfa

Dawka maksymalna wynosi 20 mg/kg masy
ciala i jest podawana raz na dwa tygodnie.

Sposéb podawania leku prowadzony zgodnie z
aktualng Charakterystyka Produktu Leczniczego
(ChPL). Dopuszczalne jest zmniejszenie
wymienionych powyzej dawek zgodnie =z
aktualng ChPL poszczeg6lnych lekow.

1. Badania przy kwalifikacji
1.1. Postac klasyczna choroby

1) badanie aktywnosci alfa-glukozydazy w leukocytach lub
fibroblastach skory — potwierdzone badaniem molekularnym;

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

3) morfologia krwi z rozmazem;

4) ocena ukladu krzepniecia (INR, APTT);

5) aktywno$¢ enzyméw watrobowych: AIAT, AspAT;
6) aktywnos¢ CK, CK-MB;

7) gazometria;

8) USG jamy brzusznej z ocena wielko$ci watroby;

9) pomiary antropometryczne masy i dtugosci/wysokosci ciala;
10) pomiar ci$nienia tetniczego krwi;

11) EKG;

12) USG serca;

13) RTG klatki piersiowej;

14) konsultacja pulmonologiczna;




ktérzy byli leczeni w ramach innego sposobu finansowania terapii,
za wyjatkiem trwajacych badan klinicznych, pod warunkiem, ze w
chwili rozpoczecia leczenia spekniali kryteria kwalifikacji do
programu lekowego.

2. Zamiana enzymatycznej terapii zastepczej

Dopuszcza sie zamiane enzymatycznej terapii zastepczej w
przypadku:
1) wystapienia objaw6w niepozadanych zagrazajacych zyciu i
niemozliwo$ci prowadzenia dalszej terapii
albo
2)jezeli w opinii lekarza prowadzacego terapie i Zespolu
Koordynacyjnego ds. Choréb Ultrarzadkich, po ocenie
parametrow ukladu oddechowego, czynnosci mie$ni lub
parametréw kardiologicznych zmiana taka moze przynies¢
korzys¢ terapeutyczna dla pacjenta — na tej podstawie
mozliwa jest jednorazowa zamiana leczenia, z mozliwo$cig
powrotu do leczenia pierwotnego.

- przy czym taka zamiana nie zmienia linii leczenia.

Znaczna progresja choroby w trakcie pierwotnie wdrozonego
leczenia uniemozliwia takq procedure.

3. Okreslenie czasu leczenia w programie

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

Do programu wiaczane sg pacjentki, bez koniecznosci ponownej

kwalifikacji po zweryfikowaniu ich ogélnego stanu zdrowia
umozliwiajacego leczenie w programie, ktére zostaly wylaczone

15) konsultacja neurologiczna;

16) konsultacja kardiologiczna.

1.2. Posta¢ nieklasyczna choroby

1) badanie aktywnosci alfa-glukozydazy w leukocytach lub
fibroblastach skory- potwierdzone badaniem molekularnym;

2) morfologia krwi z rozmazem;

3) ocena uktadu krzepniecia (INR, APTT);

4) aktywno$¢ enzymow watrobowych: AIAT, AspAT, GGTP;
5) stezenie CK, CK-MB;

6) gazometria;

7) USG jamy brzusznej;

8) RTG kregostupa (odcinek piersiowy i ledzwiowy);
9) pomiary antropometryczne masy i wysokosci ciala;
10) pomiar ci$nienia tetniczego krwi;

11) EKG;

12) USG serca;

13) RTG klatki piersiowej;

14) konsultacja pulmonologiczna (z ocena 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 ocena statyki kregostupa);

20) konsultacja neurologiczna (z ocena sily miesniowej np. za
pomoca dynamometru);




wczesniej z programu w zwiazku z cigza albo laktacja i ktére w 21) konsultacja kardiologiczna;
momencie wylaczenia spelnialy pozostale kryteria przedluzenia 22) konsultacja psychologiczna;

leczenia. . s . .
23) test 3/6 minutowego marszu (jesli stan kliniczny pacjenta

pozwala na wykonanie badania);

4. Kryteria wylaczenia 24) ocena sprawnosci ruchowej za pomoca wskaznika Barthel.

1) stwierdzenie braku skutecznosci leczenia — weryfikacje
skutecznos$ci leczenia dokonuje co 6 miesiecy Zespot
Koordynacyjny ds. Choréb Ultrarzadkich, na podstawie
nadestanej karty monitorowania terapii;

2. Monitorowanie leczenia

Okresowej oceny skutecznoSci terapii oraz stanu pacjenta
dokonuje lekarz niezaangazowany w leczenie Swiadczeniobiorcow

2) znaczna progresja choroby pojawiajaca sie pomimo leczenia, 2 choroba Pompego.

szczegblnie wymagajaca uzycia respiratora zastepujacego
oddech pacjenta przez 24h/dobe przy braku stabilizacji lub
poprawy w okresie 3 miesiecy;

Przedluzenie leczenia nastepuje co 6 miesiecy, decyzja Zespotu
Koordynacyjnego ds. Choréb Ultrarzadkich, na podstawie
nadestanej karty monitorowania terapii).

3) wystapienie zagrazajacej zyciu albo nieakceptowalnej
2.1. Co 180 dni:

toksycznos$ci pomimo zastosowania adekwatnego
postepowania; 2.1.1. Postac klasyczna choroby
4) obecno$¢ powaznych wrodzonych anomalii lub choréb 1) morfologia krwi z rozmazem;
wspolistniejacych, ktére w ocenie lekarza kwalifikujacego do 2) aktywno$¢ enzyméw watrobowych: AIAT, AspAT;

leczenia lub Zespolu Koordynacyjnego ds. Chorob
Ultrarzadkich, moga uniemozliwi¢ poprawe stanu zdrowia
Swiadczeniobiorcy;

3) stezenie CK, CK-MB;
4) gazometria;

5) okres ciazy lub karmienia piersia; 5) ocena uktadu krzepniecia (INR, APTT);

6) wystapienie nadwrazliwosci na lek lub substancje pomocnicza 6) pomiary antropometryczne masy i dtugosci/wysokosci clata;

uniemozliwiajace kontynuacje leczenia; 7) pomiar cisnienia tetniczego krwi;
7) brak wspélpracy lub nieprzestrzeganie zalecen lekarskich, w 8) EKG;
tym zwlaszcza dotyczacych okresowych badan kontrolnych 9) USG serca;

oceniajacych skuteczno$¢ i bezpieczenstwo leczenia ze strony
$wiadczeniobiorcy lub jego prawnych opiekunéw.

10) USG jamy brzusznej;
11) RTG klatki piersiowej;
12) konsultacja neurologiczna;

13) konsultacja kardiologiczna;




14) konsultacja pulmonologiczna.
2.1.2. Postac nieklasyczna choroby
1) morfologia krwi z rozmazem;
2) aktywno$¢ enzymoéw watrobowych: AIAT, AspAT;
3) stezenie CK, CK-MB;
4) gazometria;

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

6) pomiary antropometryczne;

7) pomiar ci$nienia tetniczego krwi;
8) EKG;

9) USG serca

10) test 3/6 minutowego marszu (jesli stan kliniczny pacjenta
pozwala na wykonanie badania);

11) konsultacja neurologiczna (z oceng sity mieSniowej np. za
pomoca dynamometru);

12) konsultacja kardiologiczna.

2.2. Co 365 dni:
2.2.1. Postac klasyczna choroby

1) badanie miana przeciwcial przeciwko alglukozydazie alfa lub
awalglukozydazie alfa (badanie nieobligatoryjne — zalecane
przez Zespét Koordynacyjny).

2.2.2. Postac nieklasyczna choroby

1) badanie miana przeciwcial przeciwko alglukozydazie alfa lub
awalglukozydazie alfa (badanie nieobligatoryjne — zalecane
przez Zespét Koordynacyjny);

2) konsultacja ortopedyczna (opcjonalnie RTG odcinka




piersiowego lub ledZzwiowego kregostupa);
3) ocena sprawnosci ruchowej za pomoca wskaznika Barthel;
4) konsultacja pulmonologiczna;
5) RTG klatki piersiowej;

6) konsultacja laryngologiczna (w tym audiologia).

Weryfikacja skuteczno$ci leczenia odbywa sie w oparciu o w/w
kryteria oraz ocene stanu klinicznego pacjenta dokonywana przez
Zespot Koordynacyjny.

Dane gromadzone sa w SMPT i analizowane przez Zespot
Koordynacyjny, ktéry podsumowuje wyniki leczenia w programie
lekowym na koniec kazdego roku.

3. Monitorowanie programu

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

2) uzupetnienie danych zawartych w elektronicznym systemie
monitorowania programéw lekowych dostepnym za pomoca
aplikacji internetowej udostepnionej przez OW NFZ, z
czestotliwo$cia zgodna z opisem programu oraz na
zakoniczenie leczenia, w tym przekazywanie danych
dotyczacych wskaznikow skuteczno$ci terapii zawartych w
punktach 2.1. oraz 2.2;

3) przekazywanie informacji sprawozdawczo rozliczeniowych
do NFZ: informacje przekazuje sie do NFZ w formie
papierowej lub w formie elektronicznej, zgodnie z
wymaganiami opublikowanymi przez NFZ.




