LECZENIE SUBSTYTUCYJNE CHOROBY GAUCHER’A IMIGLUCERAZA

Opis programu

Choroba Gaucher'a jest najczestszg lizosomalng chorobg spichrzeniowa. Czestosc
wystepowania szacuje si¢ na ok. 1 : 40 000 mieszkancow. Choroba spowodowana jest
niedoborem aktywnosci kwasnej B-glukocerebrozydazy, ktoéry prowadzi do spichrzania
glukozylceramidu w komorkach uktadu siateczkowo-$rédbtonkowego.  Kilinicznie
manifestuje sie hepatosplenomegalia, niedokrwistoscia, pancytopenig, ciezkimi
powiktaniami kostnymi jak znieksztatcenia, ztamania, martwice, kryzy bélowe. Wyroéznia
sie trzy postacie kliniczne tej choroby:

- 1 typ — nieneuronopatyczny
- Il typ — prowadzacy do ciezkiego uszkodzenia uktadu nerwowego (postac

niemowleca)
- Il typ - neuronopatyczny, podostry (posta¢ mtodziencza).

Chorobe dziedziczy sie w sposob autosomalnie recesywny, a czestos¢ jej wystepowania
jest zwigzana z predylekcjg etniczng . Enzymatyczne leczenie substytucyjne jest
obecnie postepowaniem z wyboru w przypadku rozpoznania tej choroby. Leczenie
prowadzi sie preparatem Imigluceraza Cerezyme, ktéry jest forma B-glukocerebrozydazy
otrzymywana metoda rekombinacji, w dawkach okreslanych stanem pacjenta , jego
masa ciata i postacig choroby.

Cele wprowadzenia programu:

Normalizacja stanu klinicznego i zapobieganie rozwojowi powiktan narzadowych u
pacjentow z rozpoznaniem choroby Gaucher’a .

1. PRZEDMIOTEM KONKURSU

jest finansowanie kosztu leku

2. MIEJSCE REALIZACJI PROCEDURY | WARUNKI LOKALOWE

Jednostkg koordynujaca oraz prowadzaca, specjalistyczny nadzér nad leczeniem
pacjentow jest Oddziat Chorob Metabolicznych Kiiniki Pediatrii Instytutu Pomnik-
Centrum Zdrowia Dziecka, ktory jest europejskim osrodkiem referencyjnym leczenia
choroby Gaucher’a typu Ill. W Oddziale odbywa si¢ kwalifikacja do leczenia, ustalanie
dawkowania, oraz monitorowanie leczenia (obejmujace badania dodatkowe) jak rowniez
prowadzone sg badania konieczne do oceny skutecznosci zastosowanej dawki leku.
IP-CZD dokona zakupu leku dla wszystkich pacjentéw objetych leczeniem.



Miejscem podawania leku beda wybrane przez pacjentéw zaktady opieki zdrowotnej,
znajdujace sie w poblizu miejsca zamieszkania pacjenta i zaakceptowane przez
jednostke koordynujaca. Zaktad opieki zdrowotnej powinien posiadac:

sale zabiegowg z zestawem do leczenia p/wstrzagsowego

mozliwo$¢ wykonania badan analitycznych przez catg dobe

KWALIFIKACJE O0SOB UDZIELAJACYCH SWIADCZEN

W zaktadach opieki zdrowotnej podajacych cerezyme - lekarze ze specjalizacjg
w zakresie pediatrii lub chorob wewnetrznych.

W jednostce koordynujacej - lekarze specjaliSci w dziedzinie pediatrii,
z doswiadczeniem w diagnozowaniu i leczeniu choroby Gaucher'a

wykwalifikowany personel pielegniarski

mozliwos$¢ Scistej wspotpracy z innymi specjalistami

ZAKRES LECZONYCH SCHORZEN | KRYTERIA DOBORU PACJENTA

Zdiagnozowana enzymatycznie choroba Gaucher’a z okresleniem typu

5.

ZAKRES BADAN DIAGNOSTYCZNYCH ZALECANYCH DLA

MONITOROWANIA LECZENIA

ocena stanu klinicznego pacjenta ze szczeg6inym uwzglednieniem parametrow wagi
i wzrostu u dzieci

badania parametrow hematologicznych (Hb, ptytki) i biochemicznych (ALAT kwaéna i
alkaliczna fosfataza, chitotriozydaza, angiotensyna, poziomy witaminy B12, E i D,
cholesterolu)

ocena objetosci watroby i sledziony metodg USG Iub tomografii komputerowej
badanie stanu ko$¢ca metoda radiologiczng i rezonansu magnetycznego

w przypadku postaci neurologicznej przewlekte] ( typ l1l) badania okulistyczne,
potencjaty wywotane, MR| OUN, EEG, badania psychologiczne

SPOSOB POSTEPOWANIA

Dawke leku okre$la sie i modyfikuje zgodnie z zaleceniami European Study Group
on Gaucher Disease oraz International Collaborative Group w zaleznos$ci od:
masy ciata pacjenta,

stanu klinicznego ( z uwzglednieniem hipersplenizmu i/lub splenektomii, stopnia
zajecia uktadu kostnego i wieku pacjenta)

typu choroby uwzgledniajacego rodzaj mutacji ( typ | lub 111)

etapu leczenia ( poczatkowo stosuje sie wyzsze dawki)



szybkosci ustepowania objawdw klinicznych i wyréwnywania parametrow
biochemicznych

7. STOSOWANE LEKI

Imigluceraza ( Cerezyme)

8. MONITOROWANIE WYNIKOW PROGRAMU przez NFZ

Celem monitorowania wynikow programu przewiduje si¢ zbieranie nastepujacych
danych :

- identyfikator chorego (PESEL)

- rozpoznanie choroby podstawowe;j

- wskazania do leczenia

- data rozpoczecia i zakonczenia ieczenia

- stosowane dawki leku

- sumaryczna dzienna dawka

- ocena wynikéw leczenia

Caly przebieg leczenia, diagnostyki i monitorowania leczenia nalezy
udokumentowac w historii choroby w formie indywidualnego protokotu.



