Terapeutyczne Programy Zdrowotne 2012
Leczenie choroby Pompego

Zalacznik nr 31
do Zarzadzenia Nr 59/2011/DGL Prezesa NFZ
z dnia 10 pazdziernika 2011 roku

Nazwa programu:

LECZENIE CHOROBY POMPEGO
ICD-10 E-74.0 Choroba spichrzeniowa glikogenu

Dziedzina medycyny: pediatria, choroby wewnetrzne

I. Cel programu:

1. Wydluzenie czasu przezycia chorych;

2. Zahamowanie postepu choroby;

3. Poprawa stanu klinicznego;

4. Poprawa funkcji mig$nia sercowego;

5. Ograniczenie ilo$ci i cigzko$ci powiktan choroby;

6. Poprawa funkcji motorycznych oraz sity migéni szkieletowych.

II. Opis problemu medycznego:

Choroba Pompe (glikogenoza typu II) jest rzadka, genetycznie uwarunkowana choroba
metaboliczna z grupy glikogenoz. Przyczyna klinicznych objawow choroby jest deficyt aktywnosci
tego lizosomalnego enzymu o-1,4-glukozydazy (GAA). Przy mniejszej aktywno$ci enzymu
dochodzi do spichrzania glikogenu w lizosomach komoérek, co prowadzi do zaburzenia

funkcjonowania tkanek, w szczeg6lnosci mi¢sni obwodowych i migé$nia sercowego.

Choroba Pompe dziedziczona jest autosomalnie recesywnie, gen GAA, kodujacy biatko
lizosomalnej a-1,4-glukozydazy, zlokalizowano na chromosomie 17. Dotychczas zidentyfikowano
ponad 150 mutacji w genie kodujacym a-1,4-glukozydaze, warunkujacych wystapienie szerokiego

spektrum objawow klinicznych tej choroby.

W Polsce zdiagnozowano 17 przypadkéw choroby Pompe. Wedlug Instytutu Psychiatrii
1 Neurologii, w Polsce rodzi si¢ 3-5 dzieci z glikogenoza typu II, a szacunkowa liczba chorych

wynosi 25-35 osob.
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Obecnie nie ma zadnej w pelni skutecznej metody leczenia choroby Pompe. Enzymatyczna terapia
zastgpcza moze op6zni¢ wystawienie objawow klinicznych, badz ztagodzi¢ obraz fenotypowy tej

choroby.

Obraz kliniczny
W zaleznosci od czasu pojawienia si¢ objawdw klinicznych wyrdznia si¢ dwie postacie choroby,
o weczesnym poczatku (typ niemowlecy; pierwsze objawy wystepuja zwykle przed ukonczeniem

pierwszego roku zycia) oraz o p6znym poczatku (typ dziecigcy, mtodzienczy i dorostych).

Nasilenie i czas wystapienia objawow klinicznych uwarunkowane jest aktywnoscia GAA. Szacuje
sig, ze w postaci niemowlgcej aktywnos¢ enzymu ksztattuje si¢ ponizej 1%, w postaci mtodziencze;j

w granicach do 10%, a w postaci dorostej do 40%.

W postaci niemowlgcej objawy pojawiaja w pierwszych miesigcach zycia. Brak wdrozenia leczenia
prowadzi do szybkiego pogorszenia stanu ogdlnego. Z powodu komplikacji zwiazanych z uktadem
sercowo-naczyniowym i oddechowym wigkszo$¢ pacjentoéw nie dozywa pierwszego roku zycia.
Objawy choroby o wczesnym poczatku obejmuja m.in.:

Postgpujace, uogdlnione ostabienie sity migsniowej (wiotko$¢ migéni);

Kardiomegalig, z postepujaca kardiomiopatia;

Niewydolnos$¢ oddechowa (bezdechy);

Czgste, nawracajace zakazenia uktadu oddechowego;

Trudnos$ci w karmieniu (potykaniu pokarmu / przezuwaniu);

Powigkszenie jezyka;

EEEEEEFEE

Uposledzenie rozwoju fizycznego.

Posta¢ pdzna ma wolniejszy przebieg. Objawy moga wystapi¢ w dowolnym okresie zycia,
w skrajnych przypadkach nawet po 50 roku zycia. Charakterystyczna cecha jest ostabienie sity
migéni proksymalnych konczyn dolnych, grzbietu oraz przepony, o rdéznym nasileniu.
W konsekwencji chorzy maja trudno$ci w utrzymaniu prawidlowej postawy ciala oraz
w oddychaniu. Pacjenci wymagaja pomocy przy poruszaniu si¢, a w miar¢ post¢pu choroby

wspomagania uktadu oddechowego, w postaci wentylacji mechaniczne;.

W postaci dorostych nie obserwuje si¢ kardiomegalii. W postaci pdznej rokowanie jest

korzystniejsze niz w postaci niemowlecej. Do gtownych objawdw postaci poéznej zalicza sig:

% Ostabienie sity migéni szkieletowych, szczegoOlnie grzbietu, konczyn dolnych oraz przepony
1 migéni oddechowych;

% Trudnosci w oddychaniu, szczegdlnie w pozycji lezacej (bezdechy nocne — sleep apnea);
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& Deformacje kregostupa (skolioza / nadmierne lordozy);
% Poranne bole i zawroty glowy;
% Stopniowe zmniejszanie masy mig$niowej;

& Czeste infekcje uktadu oddechowego.

Przebieg 1 rokowanie w chorobie Pompe zaleza przede wszystkim od postaci choroby
(wczesna / pdzna) oraz stopnia zajecia narzadoéw i tkanek. Istotnym czynnikiem rokowniczym, jest

ustalenie genotypu, zwlaszcza w przypadku poznej postaci choroby.

Epidemiologia
Szacuje si¢, ze choroba Pompe wystepuje raz na 40 000 zywych urodzen. W Europie liczba
przypadkow tej choroby miesci si¢ w przedziale od 5 000 do 10 000.

W Polsce liczba zdiagnozowanych pacjentéw z pdzna postacia choroby wynosi 15. Doktadne dane

na temat czgstosci wystepowania wezesnej postaci choroby (infantile-onset) w Polsce nie sa znane.

II1. Opis programu

Program polega na stosowaniu enzymatycznego leczenia substytucyjnego przy uzyciu
alglukozydazy alfa, w celu zahamowania postgpu choroby Pompe oraz ograniczenia powiktan

zwiazanych z ta choroba.

Ze $rodkéw Narodowego Funduszu Zdrowia refundowane jest leczenie pacjentow z postacia
wczesna (niemowleca) tej choroby. W postaci poéznej (typu dziecigcego, milodzienczego
i dorostych) choroby Pompe nie ma bowiem jednoznacznych danych odnosnie skutecznos$ci
leczenia z uzyciem alglukozydazy alfa. Posta¢ wczesna (typu niemowlgcego) choroby moze by¢
rozpoznana w okresie niemowlgcym, jak 1 po ukonczeniu tego okresu, tj. po ukonczeniu

pierwszego roku zycia.

1. Substancja czynna finansowana w ramach programu: alglukozydaza alfa

Opis dziatania leku

Alglukozydaza alfa jest postacia ludzkiej kwasnej, alfa-glukozydazy. Lek wytwarzany jest dzigki
wykorzystaniu rekombinacji DNA. Alglukozydaza alfa dostgpna jest w postaci proszku, do
sporzadzania roztworu do infuzji, we fiolkach zawierajacych 50 mg substancji aktywnej. Po
rozpuszczeniu roztwor zawiera 5 mg/ml alglukozydazy alfa, natomiast po rozcienczeniu stezenie

wynosi od 0,5 mg/ml do 4 mg/ml.
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2. Kryteria kwalifikacji do programu:

e wczesna posta¢ (typ niemowlecy) choroby Pompe, zdiagnozowana na podstawie
udokumentowanego deficytu aktywnosci alfa glukozydazy w leukocytach krwi obwodowe;j

lub fibroblastach skory, potwierdzona badaniem molekularnym.

Kwalifikacji $wiadczeniobiorcow  do terapii dokonuje Zespot Koordynacyjny ds. Chordb
Ultrarzadkich powotywany przez Prezesa Narodowego Funduszu Zdrowia. Kwalifikacja do
programu oraz weryfikacja skutecznosci leczenia odbywa si¢ co 6 miesigcy, w oparciu o oceng

stanu klinicznego pacjenta oraz oceng efektywnosci zastosowanej terapii.
Okreslenie czasu leczenia w programie

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

Leczenie trwa do czasu podjgcia przez Zespot Koordynacyjny ds. Chorob Ultrarzadkich lub lekarza
prowadzacego decyzji o wylaczeniu $wiadczeniobiorcy z programu, zgodnie z kryteriami

wylaczenia.

3. Schemat dawkowania leku w programie:

Dawka preparatu alglukozydazy alfa wynosi 20 mg/kg masy ciata, podawana raz na dwa tygodnie,
w postaci infuzji. Lek nalezy podawaé stopniowo. Zaleca si¢ rozpoczecie wlewu z szybko$cia
1 mg/kg mc./h 1 stopniowe zwigkszanie szybko$ci podawania leku, o 2 mg/kg mc./h, co 30 minut,
do osiagnigcia maksymalnej szybkos$ci 7 mg/kg mc./h, jesli nie wystapia niepozadane reakcje

zwiazane z infuzja.

Podawanie leku powinno by¢ nadzorowane przez lekarza posiadajacego doswiadczenie

w diagnozowaniu i leczeniu choroby Pompe lub dziedzicznych zaburzen metabolizmu.

Z uwagi na mozliwo$¢ wystepowania objawow niepozadanych, z wstrzasem wlacznie, lek nalezy

podawac przy bezposrednim dostepie do lekdw, sprzgtu i aparatury ratujacej zycie.

4. Monitorowanie programu

a) monitorowanie leczenia

Swiadczeniodawca zobowiazany jest wykona¢ w wyznaczonych terminach badania, ktorych lista

1 harmonogram wykonania zawiera zalacznik nr 1 do programu.
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Okresowej oceny skuteczno$ci terapii dokonuje, co najmniej co 6 miesigcy, lekarz
niezaangazowany w leczenie pacjentoéw z choroba Pompe. Dane dotyczace monitorowania leczenia
musza by¢ gromadzone w dokumentacji pacjenta i co 6 miesigcy przesytane do Oddziatu
Wojewodzkiego NFZ oraz celem przedluzenia lub ukonczenia leczenia do sekretariatu Zespotu
Koordynacyjnego ds. Chorob Ultrarzadkich, a ponadto kazdorazowo przedstawiane na zadanie

kontrolerow z NFZ.

b) przekazywanie do NFZ zakresu informacji sprawozdawczo — rozliczeniowych ujetych

w zalqczniku nr 4 do umowy,

¢) uzupelnianie danych zawartych w rejestrze choroby Pompe, ktory dostgpny jest
za posrednictwem aplikacji internetowej udostgpnionej przez Oddzialy Wojewodzkie NFZ,
nie rzadziej nii co 3 miesiqce oraz przy kwalifikacji pacjenta do terapii i na zakonczenie

leczenia.

5. Kryteria wylaczenia z programu:

&

Ciaza lub laktacja;

&

Obecnos¢ powaznych wrodzonych anomalii lub choréb wspoélistniejacych, ktére w ocenie
lekarza kwalifikujacego do leczenia lub Zespotu Koordynacyjnego ds. Chorob Ultrarzadkich,
moga uniemozliwi¢ popraweg stanu zdrowia §wiadczeniobiorcy;

% Znaczna progresja choroby, pojawiajaca si¢ pomimo leczenia.

6. Wymagania wobec S$wiadczeniodawcoéw udzielajacych $wiadczeh w ramach programu

terapeutycznego, ujeto w zalaczniku nr 3 do Zarzadzenia.
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Zalacznik nr 1

Leczenie choroby Pompe

Badania przy
kwalifikacji

Badania diagnostyczne wykonywane w ramach programu

Uwagi

o o B~ ow

© N

Stwierdzenie braku lub glebokiego niedoboru
aktywnosci alfa-glukozydazy w leukocytach lub
fibroblastach skéry, potwierdzone badaniem
molekularnym

Ocena miana przeciwciat przeciwko
alfa-glukozydazie (nie jest badaniem obligatoryjnym)

Morfologia krwi, z rozmazem
Ukfad krzepniecia
Proteinogram

Proby watrobowe: ALAT, AspAT, CK, CK-MB,
stezenie bilirubiny catkowitej

Stezenie fosfatazy alkalicznej
Stezenie cholesterolu i frakcji LDL-cholesterolu
Ocena rownowagi kwasowo-zasadowej

10.
1.
12.
13.
14.
15.
16.
17.
18.
19.
20.
21.
22.
23.
24,
25.
26.

USG jamy brzusznej, z oceng watroby i $ledziony
RTG koséca, co najmniej RTG kregostupa
Pomiary antropometryczne

Konsultacja psychologiczna

Cisnienie tetnicze krwi

EKG

USG uktadu sercowo-naczyniowego

RTG klatki piersiowe;

Konsultacja pulmonologiczna

Spirometria

Konsultacja laryngologiczna

Badanie audiometryczne

Badanie okulistyczne

Konsultacja ortopedyczna

Konsultacja neurologiczna

Konsultacja kardiologiczna

Test 3/6 minutowego marszu

Kwalifikacji chorych do terapii dokonuje Zespot
Koordynacyjny ds. Chordb Ultrarzadkich.

(Zatacznik nr 2i 2a)
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Monitorowanie

leczenia Badania diagnostyczne wykonywane w ramach programu Uwagi
Raz na 180 dni 1. Morfologia krwi, z rozmazem Konsultacja pulmonologiczna Okresowej oceny skuteczno$ci terapii dokonuje
2. Proby watrobowe: ALAT, AspAT, CK, CK-MB, . Badanie spirometryczne lekarz niezaangazowany w Ileczenle .paCJentow. z
stezenie bilirubiny . chorobg Pompe. PrzedtuZzenie leczenia nastepuije,
o o 10. Pomiary antropometryczne co 6 mies., decyzjg Zespotu Koordynacyjnego ds.
3. Stezenie fosfatazy alkaliczne] 11, Ciénienie tetnicze krwi Choréb Ultrarzadkich, na podstawie nadestanej
4. Ocena réwnowagi kwasowo-zasadowe; 12 EKG karty monitorowania terapil.
5. Uklad krzepnigcia 13.  USG uktadu sercowo-naczyniowego (Zatacznik nr 3)
6. Proteinogram 14. USG jamy brzusznej
7. Stezenie cholesterolu i frakcji LDL-cholesterolu 15. Test 3/6 min. marszu
16. RTG klatki piersiowe;
17. Badanie audiometryczne
18. Konsultacja neurologiczna
19. Konsultacja kardiologiczna
20. Konsultacja laryngologiczna
Co 365 dni 1. Ocena miana przeciwciat przeciwko alglukozydazie 2. Badanie okulistyczne
alfa (badanie obligatoryjne w przypadku decyzji o 3. Konsultaci hologi
zwiekszeniu dawki leku lub braku efektywnosci ' onstiiaga psyenalogiczna
dotychczasowej terapii) 4. RTG kregostupa
5. Konsultacja ortopedyczna
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Zatacznik nr 2

Wzor wniosku o zakwalifikowanie pacjenta do leczenia w programie Leczenie choroby
Pompego

ZESPOL KOORDYNACYJNY D/S CHOROB ULTRARZADKICH

WNIOSEK

(Prosze wypetniony wniosek przesta¢ drogq elektronicznq oraz tradycyjng)

A. Dane personalne pacjenta i nazwa jednostki kierujacej

1. Nrwniosku 2. Inicjaty pacjenta 3. PESEL pacjenta
4. Data urodzenia 5. Ple¢ 6. Data wystawienia wniosku
7. Imie 8. Nazwisko

W przypadku dziecka prosze poda¢ dane dotyczace rodzicow/opiekunéw dziecka:

Ojciec:

9. Imie 10. Nazwisko
Matka:

11. Imig 12. Nazwisko
Opiekun:

13. Imie 14. Nazwisko

Miejsce zamieszkania pacjenta:

15. Miejscowos¢ 16. Kod

17. Poczta 18. Ulica

19. Nrdomu 20. Nr mieszkania 21. Woj.

22. Tel. dom. 23. W przypadku dziecka tel. do rodzicow / opiekunéw

Jednostka wystawiajgca wniosek:
24. Pefnanazwa

25. Miejscowosé 26. Kod
27. UL 28. Nr
29. Tel. 30. Fax

31. NrKkarty lub historii choroby pacjenta

Lekarz wystawiajacy wniosek:
32. Imie 33. Nazwisko

podpis i pieczqtka lekarza: podpis i pieczqtka kierownika jednostki
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B. Dane auksologiczne pacjenta:

34. Wysoko$¢ ciata (cm) 35. centyl ) 36. Data pomiaru
37. Masa ciata (kg) 38. centyl” 39. Data pomiaru
40. Obwdd gtowy (cm) 41. centyl ") 42. Data pomiaru
43. Obwad klatki piersiowej (cm) ___ 44, centyl ¥) 45, Data pomiaru

*) Dane dotyczace pomiaréw antropometrycznych prosze odnies¢ do siatek centylowych wg Palczewskiej i Niedzwieckiej

C Wywiad:

46. Informacja o stanie zdrowia rodzicow i rodzenstwa (prosze o szczegétowe dane w przypadku wystepowania choroby w
rodzinie pacjenta:

Data Data Stopien Czy jest leczony
L.p. Imie i nazwisko . |rozpoznania |pokrewien- (Tak/Nie, jezeli tak to od kiedy
urodzenia L
choroby stwa i z jakim efektem)
1.
2.
3
47. Masa ciata przy urodzeniu (g) 48. Dtugosc¢ ciata (cm) 49. Obwod gtowy (cm)
50. Ktéry pordd 51. Ktora cigza 52. Czas trwania cigzy wtyg. ___ 127
53. Przebieg cigzy prawidtowy (T/N) gdy N prosze wypetni¢ nastepny punkt

54. Nieprawidtowy przebieg cigzy (opis)

1) ocena pewna, 2 ocena niepewna (zakresl odpowiednie)
Poréd (T/N):
55. Fizjologiczny, sitami natury 56. Posladkowy 57. Ciecie cesarskie 58. Inne

Akcja porodowa (T/N):

59. Samoistna 60. Wspomagana (jesli T - zakresl odpowiednie: vacuum, kleszcze, inne)
61. Uraz porodowy 62. Niedotlenienie i resuscytacja
63. Ocena wg skali Apgar: 1 min 5 min 10 min

64. Przebieg okresu noworodkowego (opis)
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Inne dane z wywiadu:

65.

66.

67.

68.

69.

70.

1.

Kiedy wystapity pierwsze objawy choroby i jaki miaty charakter. Prosze poda¢ takze doktadne dane dotyczace postepu
choroby — opis.

Czy pacjent byt leczony (Tak/Nie — jezeli tak to od kiedy, w jakiej dawce i przez kogo)

Inne choroby przewlekte (T/N)
(prosze poda¢ szczegdlnie dane dotyczace wad rozwojowych i innych chordb, ktére moga wptywac na efektywno$¢ terapii)

Jesli Tak — prosze podac czym byt / jest leczony i z jakim efektem:

Stan przedmiotowy:

Data badania:

Ciénienie tetnicze krwi: mmHg

Badanie fizykalne (prosze poda¢ szczegotowo dane dotyczace odchylen w stanie przedmiotowym, ze szczeg6inym
uwzglednieniem nieprawidtowos$ci zwigzanych z chorobg zasadnicza)

10



Terapeutyczne Programy Zdrowotne 2012
Leczenie choroby Pompego

E.

72.
73.
74.
75.

F.

76.
78.
79.

80.

G.

Badania dodatkowe:

Stezenie alfa-glukozydazy

Data badania
poziom przeciwciat przeciwko alfa-glukozydazie
Data badania

Wynik badania genetycznego:

Data badania
Metoda badania

(zakres normy

(zakres normy

77. Numer badania podany przez pracownie

Wynik badania

Pracownia wykonujgca badanie

Badania obrazowe:

USG uktadu sercowo-naczyniowego
81. Data badania

82. Opis

RTG kregostupa
83. Data badania

84. Opis

11
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USG jamy brzusznej
85. Data badania

86. Opis

RTG klatki piersiowej
87. Data badania
88. Opis

H. Inne badania dodatkowe

EKG
89. Data badania
90. Opis

Audiogram
91. Data badania
92. Opis
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Badanie spirometryczne
93. Data badania
94. Opis

Wynik testu 3/6 min. marszu
95. Data badania
96. Opis

Inne badania zwigzane z chorobg zasadniczg (data badania / wynik):
97. morfologia krwi, z rozmazem

data badania

préby watrobowe:

98. AspAT data badania
99. ALAT data badania
100. CK data badania
101. CK-MB data badania

13
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102.

103.

104.

105.

106.

107.

108.

109.

stezenie bilirubiny catkowite;

data badania

stezenie bilirubiny wolnej

data badania

stezenie bilirubiny zwigzanej

data badania

wynik oceny rownowagi kwasowo-zasadowej

data badania

stezenie cholesterolu

data badania

stezenie frakcji LDL-cholesterolu

data badania

Inne badania i konsultacje

konsultacja kardiologiczna (data konsultacji, szczegdtowy opis)

konsultacja neurologiczna (data konsultacji, szczegétowy opis)

14
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110. konsultacja otolaryngologiczna/audiologiczna (data konsultacji, szczegdtowy opis)

111. konsultacja ortopedyczna (data konsultacji, szczeg6towy opis)

112. konsultacja psychologiczna (data konsultacji, szczegdtowy opis)

113. konsultacja okulistyczna (data konsultacji, szczegétowy opis)

114. konsultacja pulmonologiczna, szczegolnie w kierunku wydolno$ci uktadu oddechowego i wystepowania nocnych bezdechéw

(data konsultacji, szczegdtowy opis)

115. Okolicznosci szczegdlne, dodatkowo uzasadniajace konieczno$¢ przydzielenia leku

15
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116. Imie 117. Nazwisko

podpis i pieczqtka lekarza: podpis i pieczqtka Kierownika jednostki

UWAGA!

1. Wniosek bez oceny stgzen alfa-glukozydazy oraz innych, niezbednych badan i konsultacji do

rozpoznania i oceny zaawansowania choroby nie bedzie rozpatrywany.

Whiosek nalezy wysta¢ na adres sekretariatu Zespotu Koordynacyjnego ds. Choréb Ultrarzadkich

16
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Zaltacznik nr 3

=N

12.

= © o Nk W=

Karta monitorowania pacjenta leczonego w ramach programu Leczenie choroby Pompego

ZESPOL KOORDYNACYJNY D/S CHOROB ULTRARZADKICH

(Prosimy przesta¢ wypetnionq karte — wersje elektronicznq i wydruk,
co 6 miesiecy, do Oddziatu Wojewodzkiego NFZ oraz na adres sekretariatu Zespotu)

Imig 2. Nazwisko
PESEL
Data urodzenia 5. Nr historii choroby

Miejsce zamieszkania pacjenta

Rozpoznanie

Kiedy wystapity pierwsze objawy choroby

Data rozpoznania choroby 10. Data rozpoczecia leczenia

Przebieg leczenia (dawka, tolerancja leku) — opis

Wynik badania przedmiotowego w czasie 6 mies. obserwacji (prosze szczegdtowo opisaé réznice w stanie przedmiotowym
pacjenta w okresie 6 mies. obserwacji)
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miesiace obserwacji

w okresie 6 mies.
obserwacji

6 mies.

13.

Dawka leku [mglkg]

14.

Dawka podanego leku [mg]

15.

Czestosc¢ iniekcji

16.

Czy byly przerwy w leczeniu (jesli tak to jak diugie i z
jakiego powodu)

17.

Czy wystepowaty objawy niepozadane lub powiktania (jesli
tak to prosze szczegdtowo je opisac)

18.

Inne leki (jakie, w jakiej dawce i z jakiego powodu)

19.

Inne formy terapii i/lub rehabilitacji (prosze szczegétowo
opisac)

20.

Wysoko$¢ ciata [cm]

21.

Masa ciata [kg]

22.

Obwdd glowy [cm]

23.

Obwdd klatki piersiowej [cm]

24.

Cisnienie tetnicze krwi [nmHg]

Badania dodatkowe wykonane u pacjentéw w okresie 6 mies. obserwacji (do wykonania co

najmniej co 6 mies.)

miesiace obserwacji

w okresie 6 mies.

6 mies.

obserwacji
25. Morfologia krwi, z rozmazem
26. Uktad krzepniecia
27. Gazometria
Proby watrobowe:
28. — AspAT
29. —ALAT
30. —CK
31. —CK-MB
32. — bilirubina catkowita
33. — bilirubina wolna
34. — bilirubina zwigzana
35. — cholesterol
36. — frakcja LDL-cholesterolu
37. USG jamy brzusznej
38. EKG
39. Spirometria
40. Inne badania (jakie i kiedy wykonane)
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Wyniki innych badan i konsultaciji:

41.

42.

43.

44.

45.

46.

47.

48.

49.

50.

Wynik i data USG uktadu sercowo-naczyniowego

Wynik i data konsultacji ortopedyczne;

Wynik i data konsultacji kardiologicznej

Wynik i data konsultacji neurologiczne;

Wynik i data badania konsultacji pulmonologicznej (z podaniem wyniku spirometrii i z oceng wydolno$ci uktadu oddechowego

oraz oceng czestosci wystepowania nocnych bezdechow)

RTG kregostupa

Wynik i data badania audiometrycznego

Wynik i data konsultacji okulistycznej

Wynik i data konsultacji psychologicznej

Wyniki i daty innych badan i konsultacji
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Imie i nazwisko lekarza:
Data

Data

podpis i pieczqtka lekarza:

podpis i pieczqtka Kierownika jednostki
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Zalacznik nr 2a

Zalqcznik do wniosku o zakwalifikowanie pacjenta do leczenia w programie Leczenie
choroby Pompego

Wyrazam zgodg¢ na przetwarzanie moich danych osobowych w celach wynikajacych z art. 188
ustawy o $wiadczeniach opieki zdrowotnej finansowanych ze srodkéw publicznych (Dz.U. Nr 210,

poz. 2135 z pdzn. zm.)

Poinformowana(y) o mozliwosci powiktan zastosowanego leczenia, wyrazam zgodg na leczenie
alglukozydaza alfa. Zobowiazuj¢ si¢ do przyjmowania tego leku zgodnie z zaleceniami lekarskimi

oraz przyjezdzania na badania kontrolne w wyznaczonych terminach.

Data Podpis pacjenta (w przypadku dziecka podpis rodzicow lub opiekuna)

Data

Podpis lekarza
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