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Terapeutyczne Programy Zdrowotne 2008 Leczenie choroby Gauchera załącznik nr 19 do zarządzenia Nr 36/2008/DGL Prezesa NFZ z dnia 19 czerwca 2008 r. Nazwa programu: LECZENIE CHOROBY GAUCHERA ICD-10 E 75 Zaburzenia przemian sfingolipidów i inne zaburzenia spichrzania lipidów Dziedzina medycyny: pediatria I.



Cel programu: 1. Zatrzymanie postępu choroby; 2. Poprawa stanu zdrowia chorych; 3. Ograniczenie powikłań związanych z chorobą Gauchera; 4. Umożliwienie prawidłowego rozwoju psychosomatycznego dzieci. 5. Poprawa jakości życia chorych.



II.



Opis problemu medycznego:



Choroba Gauchera jest lizosomalną chorobą spichrzeniową Przyczyną choroby jest obecność patogennej mutacji w genie



odpowiedzialnym za produkcję enzymu lizosomanej



β-



glukocerebrozydazy, co powoduje spichrzanie glukozylceramidu w lizosomach komórek głównie układu siateczkowo-śródbłonkowego. Choroba dziedziczy się w sposób autosomalny recesywny. Klinicznie choroba objawia się powiększeniem śledziony i wątroby, niedokrwistością, pancytopenią, zniekształceniami, martwicą i zwiększoną łamliwością kości. Istnieją trzy typy kliniczne choroby: -I typ: nie-neuronopatyczny -II typ: ciężka postać neurologiczna z uszkodzeniem tego układu (postać niemowlęca) -III typ: neuronopatyczny, podostry (postać młodzieńcza) Najgorszą prognozę mają chorzy z typem II choroby. Dzieci z typem I i III wykazuję opóźnione dojrzewanie, niedobór masy ciała i wzrostu. Epidemiologia: Choroba



występuje



z



częstością



1:



40



000



mieszkańców.



Na



podstawie



danych



posiadanych przez Narodowy Fundusz Zdrowia, w Polsce leczeniem jest objętych 58 pacjentów
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Terapeutyczne Programy Zdrowotne 2008 Leczenie choroby Gauchera III.



Opis programu



Program polega na leczeniu chorych za pomocą enzymatycznej terapii zastępczej przy użyciu βglukocerebrozydazy, lub w przypadku przeciwwskazań zatrzymania postępu choroby i ograniczenia



- podawaniu Miglustatu,



powikłań związanych z



w celu



chorobą Gauchera



u chorych. 1. Substancja czynna finansowana w ramach programu: imigluceraza. Opis działania leku Imigluceraza jest formą β-glukocerebrozydazy otrzymywaną metodą rekombinacjigenetycznej komórek jajnika chomika chińskiego. Preparat jest odpowiednikiem deficytowego u chorego enzymu β-glukocerebrozydazy i zapobiega gromadzeniu się glukocerebrozydu



w narządach



wewnętrznychgłównie w komórkach układu siateczkowo - śródbłonkowego. Preparat jest wskazany do stosowania w długotrwałej zastępczej terapii enzymatycznej u pacjentów z potwierdzonym rozpoznaniem choroby Gaucher’a bez neuropatii (typ 1) lub z przewlekłą neuropatią (typ 3), u których występują znaczące klinicznie objawy tej choroby, niezwiązane z układem nerwowym. 2. Kryteria włączenia do programu, −



Stwierdzenie



braku



lub



znacznego



niedoboru



aktywności



enzymu



β-glukocerebrozydazy w leukocytach lub/i fibroblastach hodowlanych skóry, w razie potrzeby potwierdzone badaniem molekularnym. 3. Schemat podawania leku: Dawka imiglucerazy zależy od ciężkości objawów i zasadniczo nie przekracza 60 U/kg m.c. co 2 tygodnie. Dawka początkowa powinna wynosić 30U/kg m.c co 2 tygodnie, o ile ciężkość choroby nie wskazuje na konieczność podania dawki maksymalnej jako początkowej. Preparat jest podawany w postaci jedno-godzinych wlewów dożylnych Określenie czasu leczenia w programie: Leczenie imiglucerazą trwa do czasu podjęcia przez lekarza prowadzącego decyzji o wyłączeniu pacjenta z programu, zgodnie z kryteriami przedstawionymi w opisie przedmiotowego programu. 4. Monitorowanie programu Na monitorowanie programu składa się: a) monitorowanie leczenia.
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Terapeutyczne Programy Zdrowotne 2008 Leczenie choroby Gauchera W celu przeprowadzenia kwalifikacji pacjenta do udziału w programie i monitorowania leczenia świadczeniodawca jest zobowiązany wykonać w wyznaczonych terminach badania, których lista i harmonogram wykonania zawiera załącznik nr 1 do programu. Dane dotyczące monitorowania leczenia należy gromadzić w dokumentacji pacjenta i każdorazowo przedstawiać na żądanie kontrolerom NFZ. b) przekazywanie do NFZ zakresu informacji sprawozdawczo – rozliczeniowych ujętych w załączniku nr 4 do umowy. 5. Kryteria wyłączenia z programu: −



Wystąpienie objawów nadwrażliwości na imiglucerazę;



6. Kryteria wykluczenia z programu: a) zgon, b) rezygnacja pacjenta, c) dyskwalifikacja z powodu działań niepożądanych. 7. Wymagania wobec świadczeniodawców udzielających świadczeń w ramach programu terapeutycznego, ujęto w załączniku nr 3 do Zarządzenia.
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Terapeutyczne Programy Zdrowotne 2008 Leczenie choroby Gauchera Załącznik nr 1 do programu Leczenie choroby Gauchera Badania laboratoryjne



Badania inne 1.



Uwagi



Stwierdzenie braku lub znacznego niedoboru aktywności enzymu β-



Kwalifikacja pacjenta do udziału w programie



glukocerebrozydazy w leukocytach lub/i fibroblastach hodowlanych skóry (ew. bad molekularne)



Monitorowanie leczenia / termin wykonania badań



Raz na 180 dni



Badania laboratoryjne



1. morfologia krwi



Badania inne



Uwagi



W



pierwszym



roku



leczenia co 6 m-cy, w kolejnych latach co 12 mcy Raz na 180 dni



1. ASPAT i ALAT 2. fosfataza alkaliczna



Uznaniowo, w



3. chitotrodydiaza



zależności od potrzeb
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Terapeutyczne Programy Zdrowotne 2008 Leczenie choroby Gauchera (może być rzadziej niż co 365 dni)



Co 365dni



Co 365dni



poziom witamin B12, E, D cholesterol 1. badanie stanu kośćca metodą Rezonansu magnetycznego 2. badanie stanu kośćca metodą RTG



USG wątroby i śledziony



Uznaniowo, w zależności od potrzeb (może być rzadziej niż co 365 dni)



Co 365dni



Dotyczy typu III 1.



badanie o.u.n. metodą rezonansu magnetycznego



uznaniowo, w zależności od potrzeb (może być rzadziej niż co 365 dni)



Co 365dni



Uznaniowo, w 1.



badanie okulistyczne



zależności od potrzeb (może być rzadziej niż co 365 dni)



Co 365dni



1. badanie psychologiczne



Dotyczy typu III -



2. badanie neurologiczne



uznaniowo, w 5



Terapeutyczne Programy Zdrowotne 2008 Leczenie choroby Gauchera 3. EEG



zależności od potrzeb



4. USG serca



(może być rzadziej niż co 365 dni)
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