Zalacznik nr 8
Zatacznik nr 9

Zakres dziatania zespotu koordynacyjnego odpowiedzialnego za kwalifikacje do

leczenia choréb ultrarzadkich oraz weryfikacje jego skutecznosci

Charakterystyka $wiadczenia

kompetencje zespotu

kwalifikacja do leczenia chordb ultrarzadkich oraz weryfikacja jego skutecznosci

zakres $wiadczenia — programy
lekowe objete kwalifikacjg i weryfikacjq
leczenia przez zespét koordynacyjny

Leczenie choroby Gaucher'a;
Leczenie choroby Gaucher'a typu |;
Leczenie choroby Hurler;
Leczenie choroby Pompego;
Leczenie mukopolisacharydozy typu Il (zespdt Huntera);
Leczenie mukopolisacharydozy typu VI (zespdt Maroteaux — Lamy);
Leczenie cigzkich wrodzonych hiperhomocysteinemii;
Leczenie tyrozynemii typu 1;
Leczenie wrodzonych zespotéw autozapalnych
) Leczenie choroby Fabryego
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1.3 | choroby i problemy zdrowotne (wg ICD E 74.0 - Choroba spichrzeniowa glikogenu, choroba Pompego;
10) objete Swiadczeniem E 75 - Zaburzenia przemian sfingolipidow i inne zaburzenia spichrzania lipidow;
E 76.0 - Mukopolisacharydoza typu |, choroba Hurlera;
E 76.1 - Mukopolisacharydoza typu I, zespdt Huntera;
E 76.2 - Mukopolisacharydoza typu VI, zespot: Maroteaux-Lamy;
E 72.1 - Zaburzenia przemian aminokwasdw zawierajacych siarke; ;
E 75.2 - Inne sfingolipidozy, choroba Fabry ego;
E.70.2 - Zaburzenia przemian tyrozyny;
E85 - Amyloidoza, skrobiawica;
) R50.9 - Goraczka, nie okreslona;
) D89.8 - Inne okreslone zaburzenia przebiegajace z udziatem mechanizméw
immunologicznych, niesklasyfikowane gdzie indziej;
12) D89.9 - Zaburzenia przebiegajace z udziatem mechanizméw, nie okreslone
1.4 | $wiadczenia skojarzone nie dotyczy
1.5 |oznaczenie zespotu koordynacyjnego
odpowiadajacego za kwalifikacje i Zespot Koordynacyjny ds. chorob ultrarzadkich
weryfikacje leczenia
1.6 |kwalifikacje lekarzy specjalistow — lekarze specjali$ci w dziedzinie pediatrii lub pediatrii metabolicznej, lub neurologii, lub
cztonkdw zespotu koordynacyjnego neurologii dziecigcej, lub chordéb wewnetrznych, lub immunologii klinicznej, lub
endokrynologii, lub endokrynologii i diabetologii dzieciecej, lub kardiologii, lub
kardiologii dzieciecej, lub nefrologii lub nefrologii dzieciecej
1.7 | zasady kwalifikacji chorych 1) kryteria kwalifikacji zostaty okre$lone w opisach programéw wymienionych w pkt
wymagajacych udzielenia $wiadczenia 1.2;
2) kwalifikacja lub weryfikacja skutecznosci leczenia odbywa sie w oparciu o
dokumenty, ktorych wzdr zostat okre$lony w pkt 2.
1.8 | specyfikacja zasadniczych procedur

medycznych wykonywanych w trakcie
udzielania $wiadczenia (wg ICD 9 CM)

89.00 - badanie i porada lekarska, konsultacja




2. Wzory dokumentéw niezbednych dla kwalifikacji oraz monitorowania leczenia pacjenta, zgodnie
Z opisami programoéw, przez Zesp6t Koordynacyjny ds. choréb ultrarzadkich.

IA. WZOR WNIOSKU O ZAKWALIFIKOWANIE PACJENTA DO LECZENIA
W PROGRAMIE LECZENIE CHOROBY POMPEGO

ZESPOL KOORDYNACYJNY DS. CHOROB ULTRARZADKICH

WNIOSEK
(Wypetniony wniosek nalezy przestaé w wersji elektronicznej oraz papierowej do Zespotu Koordynacyjnego)

A. Dane personalne pacjenta i nazwa jednostki kierujgcej

1. Nrwniosku 2. Inicjaty pacjenta 3. PESEL pacjenta
4. Data urodzenia 5. Ple¢ 6. Data wystawienia wniosku
7. Imig 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. Nrmieszkania 21. Woj.
22. Tel. dom. 23. W przypadku dziecka tel. do rodzicdw / opiekunéw

Jednostka wystawiajgca wniosek:
24. Petna nazwa

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

31. Nr karty lub historii choroby pacjenta

Lekarz wystawiajgcy wniosek:
32. Imig 33. Nazwisko

podpis i pieczgtka lekarza: podpis i pieczgtka kierownika jednostki




B. Dane auksologiczne pacjenta:

34. Wysoko$c¢ ciata (cm) 35. centyl ) 36. Data pomiaru
37. Masa ciata (kg) 38. centyl ) 39. Data pomiaru
40. Obwod gtowy (cm) 41. centyl ) 42. Data pomiaru
43. Obwod klatki piersiowej (cm) ___ 44, centyl *) 45, Data pomiaru

*) Dane dotyczace pomiardw antropometrycznych prosze odnie$¢ do siatek centylowych wg Palczewskiej i Niedzwieckie]

C Wywiad:

46. Informacja o stanie zdrowia rodzicow i rodzenstwa (prosze o szczegdtowe 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.

47. Masa ciata przy urodzeniu (g) 48. Dtugosc ciata (cm) 49. Obwod glowy (cm)
50. Ktory porod 51. Ktora cigza 52. Czastrwaniacigzywtyg. _ 127
53. Przebieg cigzy prawidtowy (T/N) gdy N prosze wypetni¢ nastepny punkt

54. Nieprawidtowy przebieg cigzy (opis)

“1) ocena pewna, 2 ocena niepewna (zakre$| odpowiednie)

Pordd (T/N):
55. Fizjologiczny, sitami natury 56. Posladkowy 57. Ciecie cesarskie 58. Inne

Akcja porodowa (T/N):

59. Samoistna 60. Wspomagana (jesli T - zakres| 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)




Inne dane z wywiadu:

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

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

67. Inne choroby przewlekte (T/N)
(prosze podaé szczegolnie dane dotyczace wad rozwojowych i innych chordb, ktére moga wptywaé na efektywnos$¢ terapii)

68. Jesli Tak — prosze poda¢ czym byt / jest leczony i z jakim efektem:

D. Stan przedmiotowy:
69. Data badania:

70. Cisnienie tetnicze krwi: mmHg

71. Badanie fizykalne (prosze podaé szczegétowo dane dotyczace odchylen w stanie przedmiotowym, ze szczegdlnym
uwzglednieniem nieprawidtowos$ci zwigzanych z chorobg zasadnicza)




E. Badania dodatkowe:

72. Stezenie alfa-glukozydazy (klasyczna postaé choroby/nieklasyczna postaé choroby) (zakres normy ),
73. Data badania
74. ocena miana CRIM* (klasyczna postaé choroby)
75. Data badania

(zakres normy ),

* zgodnie z opisem programu — wynik nie jest konieczny do rozpoczecia leczenia, jest uzupetniany w karcie pacjenta oraz
rejestrze SMPT niezwtocznie po jego uzyskaniu

F. Wynik badania genetycznego: (klasyczna postac choroby/nieklasyczna postaé choroby)

76. Data badania 77. Numer badania podany przez pracowni¢

78. Metoda badania
79. Wynik badania

80. Pracownia wykonujaca badanie

G. Badania obrazowe:

USG serca (klasyczna postac choroby/nieklasyczna postaé choroby)

81. Data badania
82. Opis

RTG kregostupa odcinek piersiowy i ledzwiowy (nieklasyczna postac choroby)

83. Data badania
84. Opis




USG jamy brzusznej z oceng watroby i Sledziony (klasyczna postaé choroby/nieklasyczna postaé choroby)
85. Data badania
86. Opis

RTG klatki piersiowej (klasyczna postaé choroby/nieklasyczna postaé choroby)
87. Data badania
88. Opis

H. Inne badania dodatkowe

EKG (klasyczna postac¢ choroby/nieklasyczna postaé choroby)
89. Data badania

90. Opis

Audiogram (nieklasyczna postac choroby)
91. Data badania
92. Opis




Badanie spirometryczne (nieklasyczna postac choroby)

93. Data badania
94. Opis

95. Wynik testu 3/6 min. marszu (nieklasyczna postac choroby)

96. Opis

data badania

Inne badania zwigzane z chorobg zasadniczg (data badania / wynik):

97. morfologia krwi, z rozmazem
(klasyczna posta¢ choroby/nieklasyczna posta¢ choroby)

data badania

préby watrobowe:
98. AspAT
(klasyczna postaé choroby/nieklasyczna posta¢ choroby)

data badania

99. ALAT
(klasyczna postaé choroby/nieklasyczna posta¢ choroby)

data badania

100. CK
(klasyczna postaé choroby/nieklasyczna posta¢ choroby)

data badania

101. CK-MB
(klasyczna postaé choroby/nieklasyczna posta¢ choroby)

data badania

102. GGTP
(nieklasyczna postac choroby)

data badania

103. gazometria
(klasyczna postaé choroby/nieklasyczna postaé choroby)

data badania




104. ukfad krzepniecia (INR, APTT) data badania

(klasyczna posta¢ choroby/nieklasyczna posta¢ choroby)

105. ocena sprawno$ci ruchowej za pomoca wskaznika Barthel data badania
(nieklasyczna postac choroby)

l. Inne badaniai konsultacje

106. konsultacja kardiologiczna (data konsultacji, szczeg6towy opis)
(klasyczna posta¢ choroby/nieklasyczna postac choroby)

107. konsultacja neurologiczna (data konsultacji, szczegotowy opis)
(klasyczna posta¢ choroby/nieklasyczna postac choroby)

108. konsultacja laryngologiczna (data konsultacji, szczegétowy opis)
(nieklasyczna posta¢ choroby)

109. konsultacja ortopedyczna z oceng statyki kregostupa (data konsultacji, szczegdtowy opis)
(nieklasyczna posta¢ choroby)

110. konsultacja psychologiczna (data konsultacji, szczegdtowy opis)
(nieklasyczna postac choroby)




111. konsultacja okulistyczna (data konsultacji, szczegdtowy opis)
(nieklasyczna posta¢ choroby)

112. konsultacja pulmonologiczna, szczeg6lnie w kierunku wydolno$ci uktadu oddechowego i wystepowania nocnych bezdechéw

(data konsultacji, szczegétowy opis)
(klasyczna posta¢ choroby/nieklasyczna postac choroby)

113. Okoliczno$ci szczegolne, dodatkowo uzasadniajace koniecznos¢ przydzielenia leku

114. Imig 115. Nazwisko

podpis i pieczqtka lekarza: podpis i pieczqtka Kierownika jednostki

UWAGA!

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

rozpoznania i oceny zaawansowania choroby nie bedzie rozpatrywany.

Whiosek nalezy wysla¢ na adres sekretariatu
Zespolu Koordynacyjnego ds. chorob ultrarzadkich
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KARTA MONITOROWANIA PACJENTA LECZONEGO W RAMACH PROGRAMU
LECZENIE CHOROBY POMPEGO
ZESPOL KOORDYNACYJNY DS. CHOROB ULTRARZADKICH
(Wypelniong karte, w wersji elektronicznej oraz papierowej, nalezy przesytac co 6 miesigcy do Zespotu
Koordynacyjnego)
Imie 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 podmiotowego i przedmiotowego w czasie 6 mies. obserwaciji (prosze szczegotowo opisac roznice w stanie

przedmiotowym pacjenta w okresie 6 mies. obserwacii)

miesigce obserwacji

w okresie 6 mies. .
0 " 6 mies.
obserwacji

13.

Dawka leku [mg/kg]

14,

Dawka podanego leku [mg]

15.

Czestos¢ iniekcji

16.

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

17.

Czy wystepowaly objawy niepozadane lub powiktania (jesli
tak to prosze szczegétowo je opisac)

18.

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

19.

Inne formy terapii i/lub rehabilitacji (prosze szczeg6towo
opisac)

20.

Wysoko$¢ ciata [cm]

21.

Masa ciata [kg]

22.

Obwdd gowy [cm]

23.

Obwod klatki piersiowej [cm]

24.

Cisnienie tetnicze krwi [nmHg]




Badania dodatkowe wykonane u pacjentow w okresie obserwacji (do wykonania co
najmniej raz na 180 dni/co 365 dni)

miesigce obserwacji 180 dni 365 dni

25. Morfologia krwi, z rozmazem (raz na 180 dni)
(klasyczna postac choroby/nieklasyczna posta¢ choroby)

26. Uktad krzepniecia (raz na 180 dni)
Préby watrobowe:
27. — AspAT (co 180 dni)
(klasyczna postac choroby/nieklasyczna posta¢ choroby)

28. — ALAT (co 180 dni)
(klasyczna postac choroby/nieklasyczna posta¢ choroby)

29. — CK (co 180 dni)
(klasyczna postac choroby/nieklasyczna posta¢ choroby)

30. — CK-MB (raz na 180 dni)
(klasyczna posta¢ choroby/nieklasyczna posta¢ choroby)

31. — saturacja krwi (co 180 dni)
(nieklasyczna postac choroby)

32. — gazometria (raz na 180 dni)
(klasyczna postac choroby/nieklasyczna posta¢ choroby)

33. — uktad krzepniecia (INR, APTT) (raz na 180 dni)
(klasyczna posta¢ choroby)

34. USG jamy brzusznej (raz na 180 dni)
(klasyczna postac choroby)

35. EKG (raz na 180 dni)
(klasyczna postac choroby/nieklasyczna posta¢ choroby)

36. Spirometria (raz na 180 dni)
(nieklasyczna posta¢ choroby)

37. RTG klatki piersiowej (raz na 180 dni)
(klasyczna postac choroby)

38. Test 3/6 minutowego marszu (raz na 180 dni)
(nieklasyczna posta¢ choroby)

39. Inne badania (jakie i kiedy wykonane)

Wyniki innych badan i konsultaciji:
39. Wynik i data USG serca (raz na 180 dni)

(klasyczna posta¢ choroby/nieklasyczna postac choroby)

40. Wynik i data konsultacji neurologicznej* (raz na 180 dni)
(klasyczna posta¢ choroby/nieklasyczna postac choroby)

*dla postaci nieklasycznej konsultacja z oceng sily migsniowej za pomocq dynamometru



41.

42.

43.

44.

45.

46.

47.

48.

49.

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

oraz oceng czestosci wystepowania nocnych bezdechéw) (raz na 180 dni)
(klasyczna postac¢ choroby)

Badanie miana przeciwciat przeciwko alglukozydazie alfa (co 365 dni — w uzasadnionych przypadkach, badanie zalecane

przez Zespdt Koordynacyjny)
(klasyczna posta¢ choroby/nieklasyczna postac choroby)

RTG klatki piersiowej (raz na 365 dni)

(nieklasyczna posta¢ choroby)

Wynik i data konsultacji ortopedycznej (opcjonalnie TRG odcinka piersiowego lub ledzwiowego kregostupa) (raz na 365 dni)
(nieklasyczna posta¢ choroby)

Ocena sprawnosci ruchowej za pomocg wskaznika Barthel (raz na 365 dni)
(nieklasyczna posta¢ choroby)

Wynik i data konsultacji laryngologicznej/Wynik i data badania audiometrycznego (raz na 365 dni)
(nieklasyczna posta¢ choroby)

Wynik i data konsultacji pulmonologicznej (co 365 dni)
(nieklasyczna posta¢ choroby)

Wynik i data konsultacji kardiologicznej (co 180 dni)
(klasyczna posta¢ choroby/nieklasyczna postaé choroby)

Whyniki i daty innych badan i konsultacji




Imie i nazwisko lekarza:
podpis i pieczgtka lekarza:
Data

Data podpis i pieczqtka Kierownika jednostki




|C. ZALACZNIK DO WNIOSKU O ZAKWALIFIKOWANIE PACJENTA DO LECZENIA
W PROGRAMIE LECZENIE CHOROBY POMPEGO

Wyrazam zgode na przetwarzanie moich danych osobowych w celach wynikajacych
z art. 188 oraz art. 188c ustawy o $wiadczeniach opieki zdrowotnej finansowanych ze §rodkow
publicznych.

Zostatam(em) poinformowana(y) o istocie choroby, mozliwo$ci wystagpienia objawow

niepozadanych i powiktan zastosowanej terapii oraz o mozliwos$ci zaprzestania terapii.

Majac powyzsze na uwadze, wyrazam zgod¢ na leczenie alglukozydaza alfa oraz
zobowigzuje sie do przyjmowania tego leku zgodnie z zaleceniami lekarskimi, oraz stawienia si¢ na
badania kontrolne w wyznaczonych terminach.

Data

Podpis pacjenta (w przypadku dziecka podpis rodzicow lub opiekuna)

Data

Podpis lekarza

Administrator danych osobowych, przetwarzajacy dane niezbedne przy realizacji programu lekowego
zobowigzany jest do stosowania przepisow Rozporzadzenia Parlamentu Europejskiego i Rady (UE)
2016/679 z dnia 27 kwietnia 2016 r. w sprawie ochrony osob fizycznych w zwigzku z przetwarzaniem
danych osobowych i w sprawie swobodnego przeptywu takich danych oraz uchylenia dyrektywy 95/46/WE
(Ogolne rozporzadzenie o ochronie danych - RODO).



IIA. WZOR WNIOSKU O ZAKWALIFIKOWANIE PACJENTA DO LECZENIA
W PROGRAMIE LECZENIE CHOROBY GAUCHERA

ZESPOL KOORDYNACYJNY DS. CHOROB ULTRARZADKICH

WNIOSEK
(Wypetniony wniosek nalezy przestaé drogq elektroniczng oraz tradycyjng do Zespotu Koordynacyjnego)

A. Dane personalne pacjenta i nazwa jednostki kierujgcej

1. Nr wniosku 2. Inicjaty pacjenta 3. PESEL pacjenta
4. Data urodzenia 5. Pte¢ 6. Data wystawienia wniosku
7. Imig 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. Nrmieszkania 21. Woj.
22. Tel. dom. 23. W przypadku dziecka tel. do rodzicdw / opiekunéw

Jednostka wystawiajgca wniosek:
24. Peina nazwa

25. Miejscowos¢ 26. Kod
27. Ul 28. Nr
29. Tel. 30. Fax

31. Nr karty lub historii choroby pacjenta

Lekarz wystawiajgcy wniosek:
32. Imie 33. Nazwisko

podpis i pieczqtka lekarza: podpis i pieczgtka kierownika jednostki




B. Dane auksologiczne pacjenta:

34. Wysoko$c¢ ciata (cm) 35. centyl ) 36. Data pomiaru
37. Masa ciata (kg) 38. centyl ) 39. Data pomiaru
40. Obwod gtowy (cm) 41. centyl ) 42. Data pomiaru
43. Obwod klatki piersiowej (cm) ___ 44, centyl *) 45, Data pomiaru

*) Dane dotyczace pomiardw antropometrycznych prosze odnie$¢ do siatek centylowych wg Palczewskiej i Niedzwieckie

C Wywiad:

46. Informacja o stanie zdrowia rodzicow i rodzenstwa (prosze o szczegdtowe 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.

47. Masa ciata przy urodzeniu (g) 48. Dtugosc ciata (cm) 49. Obwod glowy (cm)
50. Ktory porod 51. Ktora cigza 52. Czastrwaniacigzywtyg. _ 127
53. Przebieg cigzy prawidtowy (T/N) , gdy N prosze wypetni¢ nastepny punkt

54. Nieprawidtowy przebieg cigzy (opis)

“1) ocena pewna, 2 ocena niepewna (zakre$| odpowiednie)

Pordd (T/N):
55. Fizjologiczny, sitami natury 56. Posladkowy 57. Ciecie cesarskie 58. Inne

Akcja porodowa (T/N):

59. Samoistna 60. Wspomagana (jesli T — zakre$l 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)




Inne dane z wywiadu:

65.

66.

67.

68.

69.
70.

E.

1.
72.
73.
74.

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 chordb, ktdre moga wptywac na efektywno$¢ terapii)

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

Stan przedmiotowy:

Data badania:

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

Badania dodatkowe:

Stezenie B-glukocerebrozydazy (zakres normy ),
Data badania

poziom przeciwciat przeciwko imiglucerazie* (zakres normy ),
Data badania

* badanie konieczne przy decyzji o zwiekszeniu dawki leku



F.  Wynik badania genetycznego:
76. Numer badania podany przez pracowni¢

75. Data badania
77. Metoda badania
78. Wynik badania

79. Pracownia wykonujaca badanie

G. Badania obrazowe:

UKG (w uzasadnionych przypadkach)
80. Data badania
81. Opis

MRI kosci dtugich (badanie obligatoryjne jedynie u pacjentéw z nieprawidtowosciami uktadu kostno-stawowego lub w przypadku
pojawienia sie dolegliwosci bélowych)
82. Data badania
83. Opis

USG jamy brzusznej, z okresleniem objetosci sledziony i watroby

84. Data badania
85. Opis




H. Inne badania dodatkowe

EKG
86. Data badania
87. Opis

Inne badania zwigzane z chorobg zasadniczqg (data badania / wynik):

88. morfologia krwi petna, z rozmazem data badania
préby watrobowe:

89. AspAT data badania

90. ALAT data badania

stezenie witamin:

91. vit. D, vit B12 data badania
92. Chitotriozydaza data badania
93. Uklad krzepniecia (APTT, INR) data badania
94. Aktywnosc¢ fosfatazy alkalicznej data badania

95. Badanie densytometryczne kosci (DEXA) data badania




l. Inne badaniai konsultacje

96. konsultacja kardiologiczna w uzasadnionych przypadkach (data konsultacji, szczegétowy opis)

97. konsultacja neurologiczna (u $wiadczeniobiorcow z podejrzeniem typu Il choroby) (data konsultacji, szczeg6towy opis)

98. konsultacja ortopedyczna, (data konsultaciji, szczegotowy opis)

99. Spirometria u pacjentow > 7 roku zycia (data konsultacji, szczegdtowy opis)

100. okolicznosci szczegdlne, dodatkowo uzasadniajace konieczno$¢ przydzielenia leku

101. Imig 102. Nazwisko

podpis i pieczqtka lekarza: podpis i pieczgtka Kierownika jednostki

UWAGA!

1. Wniosek bez oceny stgzen B-glukocerebrozydazy oraz innych, niezbgdnych badan i konsultacji do
rozpoznania i oceny zaawansowania choroby nie bedzie rozpatrywany.



Il B.
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12.

KARTA MONITOROWANIA TERAPII PACJENTA LECZONEGO W RAMACH
PROGRAMU LECZENIE CHOROBY GAUCHERA
ZESPOL KOORDYNACYJNY DS. CHOROB ULTRARZADKICH
(Wypetniong karte, w wersji elektronicznej oraz papierowej, nalezy przesytaé co 6 miesigcy do Zespotu
Koordynacyjnego)
Imie 2. Nazwisko
. PESEL
. Data urodzenia 5. Nr historii choroby
. Miejsce zamieszkania pacjenta
. Rozpoznanie
. Kiedy wystapity pierwsze objawy choroby
. Data rozpoznania choroby 10. Data rozpoczegcia leczenia
Przebieg leczenia (dawka, tolerancja leku) — opis

Wynik badania podmiotowego i przedmiotowego w czasie 6 mies. obserwaciji (prosze szczegotowo opisac roznice w stanie

przedmiotowym pacjenta w okresie 6 mies. obserwacji)

miesiace obserwacji

w okresie 6 mies.
obserwacji

6 mies.

13.

Dawka leku [mglkg]

14.

Dawka podanego leku [mg]

15.

Czestos¢ iniekaji

16.

Czy byty przerwy w leczeniu (jesli tak to jak diugie)

17.

Czy wystepowaty objawy niepozadane lub powiktania
(jesli tak to prosze szczego6towo je opisac)

18.

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

19.

Inne formy terapii i/lub rehabilitacji (prosze szczeg6towo
opisac)

20.

Wysoko$¢ ciata [cm]

21.

Masa ciata [kg]

22.

Obwéd glowy [cm]

23.

Obwod klatki piersiowej [cm]




(a) Badania dodatkowe wykonane u pacjentéw w okresie 6 mies./12 mies. obserwacji (do
wykonania co najmniej raz na 180 dni/ co 365 dni.)
miesiace obserwacji 180 365
24. Morfologia krwi petna, z rozmazem (co 180 dni)

25.

Chitotriozydaza (co 180 dni)

26.

EKG (co 365 dni)

27.

UKG* (co 365 dni)

28.

Uktad krzepniecia, APTT, INR (co 180 dni)

29.

Badanie densytometryczne (DEXA) ( co 365 dni)

30.

Inne badania (jakie i kiedy wykonano)

*

(b)

31.

32.

33.

34.

35.

36.

w przypadku nieprawidtowo$ci w ukladzie sercowo-naczyniowym

Wyniki innych badan i konsultaciji:

Wynik i data konsultacji kardiologicznej (co 365 dni) (w przypadku nieprawidiowos$ci w uktadzie sercowo-naczyniowym w

poprzednim badaniu)

Wynik i data MRI kosci diugich (co 365 dni) (badanie obligatoryjne jedynie u pacjentéw z nieprawidtowosciami uktadu kostno-

stawowego lub w przypadku pojawienia sie dolegliwosci bdlowych)

Wynik i data konsultacji ortopedycznej w uzasadnionych przypadkach (co 365 dni)

Spirometria u pacjentow > 7 roku zycia (co 365 dni)

Wynik i data USG jamy brzusznej, z oceng objetosci watroby i $ledziony (raz na 180 dni)

Wyniki i daty innych badan i konsultacji




Imie i nazwisko lekarza:

podpis i pieczgtka lekarza:
Data

Data podpis i pieczgtka Kierownika jednostki




Il C. Zatacznik do wniosku o zakwalifikowanie pacjenta do leczenia w programie Leczenie
choroby Gauchera

Wyrazam zgod¢ na przetwarzanie moich danych osobowych w celach wynikajacych
z art. 188 oraz art 188c ustawy o $wiadczeniach opieki zdrowotnej finansowanych ze $rodkow
publicznych.

Zostatam(em) poinformowana(y) o istocie choroby, mozliwo$ci wystapienia objawow

niepozadanych 1 powiklan zastosowanej terapii oraz o mozliwo$ci zaprzestania terapii.

Majac powyzsze na uwadze, wyrazam zgod¢ na leczenie imiglucerazg oraz zobowigzuje si¢
do przyjmowania tego leku zgodnie z zaleceniami lekarskimi, oraz stawienia si¢ na badania
kontrolne w wyznaczonych terminach.

Data

Podpis pacjenta (w przypadku dziecka podpis rodzicow lub opiekuna)

Data

Podpis lekarza

Administrator danych osobowych, przetwarzajacy dane niezbedne przy realizacji programu lekowego
zobowigzany jest do stosowania przepisow Rozporzadzenia Parlamentu Europejskiego i Rady (UE)
2016/679 z dnia 27 kwietnia 2016 r. w sprawie ochrony osob fizycznych w zwigzku z przetwarzaniem
danych osobowych i w sprawie swobodnego przeptywu takich danych oraz uchylenia dyrektywy 95/46/WE
(Ogolne rozporzadzenie o ochronie danych - RODO).



IIlA. WZOR WNIOSKU O ZAKWALIFIKOWANIE PACJENTA DO LECZENIA W
PROGRAMIE LECZENIE CHOROBY HURLER

ZESPOL KOORDYNACYJNY DS. CHOROB ULTRARZADKICH

WNIOSEK

(Wypelniony wniosek nalezy przestaé w wersji elektronicznej oraz papierowej do Zespotu Koordynacyjnego)

A. Dane personalne pacjenta i nazwa jednostki kierujgcej

1. Nr wniosku 2. Inicjaty pacjenta 3. PESEL pacjenta
4. Data urodzenia 5. Pte¢ 6. Data wystawienia wniosku
7. Imig 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. Nrmieszkania 21. Woj.
22. Tel. dom. 23. W przypadku dziecka tel. do rodzicdw / opiekunéw

Jednostka wystawiajgca wniosek:
24. Peina nazwa

25. Miejscowos¢ 26. Kod
27. Ul 28. Nr
29. Tel. 30. Fax

31. Nr karty lub historii choroby pacjenta

Lekarz wystawiajgcy wniosek:
32. Imie 33. Nazwisko

podpis i pieczgtka lekarza: podpis i pieczgtka kierownika jednostki




B. Dane auksologiczne pacjenta:

34. Wysoko$c¢ ciata (cm) 35. centyl ) 36. Data pomiaru
37. Masa ciata (kg) 38. centyl ) 39. Data pomiaru
40. Obwod gtowy (cm) 41. centyl ) 42. Data pomiaru
43. Obwod klatki piersiowej (cm) ___ 44, centyl *) 45, Data pomiaru

*) Dane dotyczace pomiardw antropometrycznych prosze odnie$¢ do siatek centylowych wg Palczewskiej i Niedzwieckiej

C Wywiad:

46. Informacja o stanie zdrowia rodzicow i rodzenstwa (prosze o szczegdtowe 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.

47. Masa ciata przy urodzeniu (g) 48. Dtugosc ciata (cm) 49. Obwod glowy (cm)
50. Ktory porod 51. Ktora cigza 52. Czastrwaniacigzywtyg. _ 127
53. Przebieg cigzy prawidtowy (T/N), gdy N prosze wypetni¢ nastepny punkt

54. Nieprawidtowy przebieg cigzy (opis)

“1) ocena pewna, 2 ocena niepewna (zakre$| odpowiednie)

Pordd (T/N):
55. Fizjologiczny,  sitami  natury 56. Posladkowy 57. Ciecie cesarskie 58. Inne

Akcja porodowa (T/N):

59. Samoistna 60. Wspomagana (jesli T - zakres| 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)




Inne dane z wywiadu:

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

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

67. Inne choroby przewlekte (T/N)
(prosze podaé szczegolnie dane dotyczace chordb, ktére moga wptywaé na efektywno$¢ terapii)

68. Jesli Tak — prosze poda¢ czym byt / jest leczony i z jakim efektem:

D. Stan przedmiotowy:
69. Data badania:

70. Cisnienie tetnicze krwi: mmHg

71. Badanie fizykalne (prosze podaé szczegétowo dane dotyczace odchyleh w stanie przedmiotowym, ze szczegélnym
uwzglednieniem nieprawidtowosci zwigzanych z chorobg zasadnicza)




E.

72.
73.
74.

75.
76.

*

7.
79.
80.

81.

G.

Badania dodatkowe:

(zakres normy

Stezenie a-L-iduronidazy
Data badania

llos¢ wydalanych mukopolisacharydéw (glikozaminoglikanéw) z moczem mg/g kreatyniny (zakres normy

poziom przeciwciat przeciwko a-L-iduronidazie*

(zakres normy

Data badania
badanie nieobligatoryjne
Wynik badania genetycznego:

Data badania
Metoda badania

78. Numer badania podany przez pracownie

Wynik badania

Pracownia wykonujaca badanie

Badania obrazowe:

USG uktadu sercowo-naczyniowego

82.

83. Opis

Data badania

RTG koséca, co najmniej RTG kregostupa

84.
85.

Data badania
Opis




MRI osrodkowego uktadu nerwowego, z uwzglednieniem odcinka szyjnego kregostupa
86. Data badania
87. Opis

USG jamy brzusznej, ze szczegdinym uwzglednieniem sledziony i watroby
88. Data badania
89. Opis

H. Inne badania dodatkowe

EKG
90. Data badania
91. Opis

EMG (ukierunkowany przede wszystkim na wystepowanie zespotu ciesni nadgarstka)
92. Data badania
93. Opis




Audiogram
94. Data badania
95. Opis

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

Badanie spirometryczne uktadu oddechowego
98. Data badania
99. Opis

Badanie okulistyczne z oceng w lampie szczelinowej
100. Data badania
101. Opis

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




Préby watrobowe:

103. AspAT data badania
104. ALAT data badania
105. wyniki oceny réwnowagi kwasowo-zasadowe; data badania

Stezenie witamin:

106. vit. D data badania
107. vit. E data badania
108. Stezenie fosfatazy alkaliczne; data badania

l. Inne badaniai konsultacje

109. konsultacja kardiologiczna (data konsultacji, szczegotowy opis)

110. konsultacja neurologiczna (data konsultacji, szczegdtowy opis)




111. konsultacja laryngologiczna (data konsultaciji, szczegétowy opis)

112. konsultacja ortopedyczna, z oceng ruchomosci stawow (data konsultacji, szczegdtowy opis)

113. konsultacja psychologiczna, z oceng ilorazu inteligencii (data konsultacji, szczegdtowy opis)

114. Okoliczno$ci szczegolne, dodatkowo uzasadniajace konieczno$¢ przydzielenia leku

115. Imie 116. Nazwisko

podpis i pieczqtka lekarza: podpis i pieczqtka Kierownika jednostki

UWAGA!

1. Wniosek bez oceny stezen o-L-iduronidazy oraz innych, niezbednych badan i konsultacji do

rozpoznania i oceny zaawansowania choroby nie bedzie rozpatrywany.



llIB. KARTA MONITOROWANIA PACJENTA LECZONEGO W RAMACH PROGRAMU

—_

12.

. Miejsce zamieszkania pacjenta
. Rozpoznanie
. Kiedy wystapity pierwsze objawy choroby
. Data rozpoznania choroby

= © ©® N O A~ w -

. Przebieg leczenia (dawka, tolerancja leku) — opis

LECZENIE CHOROBY HURLER

ZESPOL KOORDYNACYJNY DS. CHOROB ULTRARZADKICH

(Wypetniong karte, w wersji elektronicznej oraz papierowej, nalezy przesytaé co 6 miesigcy do Zespotu
Koordynacyjnego)

Imig

. PESEL

. Data urodzenia

2. Nazwisko

5. Nrhistorii choroby

10. Data rozpoczecia leczenia

Wynik badania podmiotowego i przedmiotowego w czasie 6 mies. obserwacji (prosze szczegdtowo opisac réznice w stanie

przedmiotowym pacjenta w okresie 6 mies. obserwacji)

miesiace obserwacji

w okresie 6 mies.
obserwacji

6 mies.

13.

Dawka leku [mglkg]

14.

Dawka podanego leku [mg]

15.

Czestos¢ iniekaji

16.

Czy byly przerwy w leczeniu (jesli tak to jak diugie)

17.

Czy wystepowaty objawy niepozadane lub powiktania
(jesli tak to prosze szczeg6towo je opisac)

18.

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

19.

Inne formy terapii i/lub rehabilitacji (prosze szczeg6towo
opisac)

20.

Wysoko$¢ ciata [cm]

21.

Masa ciata [kg]

22.

Obwdd glowy [cm]

23.

Obwod klatki piersiowej [cm]

24.

Cisnienie tetnicze krwi [mmHg]
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(a) Badania dodatkowe wykonane u pacjentéw w okresie 6 mies./12 mies. obserwacji (do

wykonania co najmniej co 6 mies./12 mies.)

miesigce obserwacji 180

365

25. Morfologia krwi, z rozmazem (co 180 dni)

Proby watrobowe:

26. — AspAT (co 180 dni)

27. — ALAT (co 180 dni)

28. USG jamy brzusznej z oceng objetosci watroby i Sledziony
(co 365 dni)

29. EKG (co 365 dni)

30. USG serca

31. Wydalanie mukopolisacharydéw z moczem™*

32. Stezenie fosfatazy alkalicznej (co 180 dni)

33. Test 3/6 min. marszu (co 180 dni)

34. Inne badania (jakie i kiedy wykonane)

*k

po 6 miesigcach od wprowadzenia terapii a nastepnie co 365 dni

Wyniki innych badan i konsultaciji:

Stezenie witamin (co 12 mies.)
35. D 36. E

37. Wynik i data konsultacji ortopedycznej, z oceng ruchomosci stawoéw (co 365 dni)

38. Wynik i data konsultaciji kardiologicznej (co 365 dni)

39. Wynik i data konsultacji neurologicznej (co 365 dni)

40. Wynik i data badania spirometrycznego uktadu oddechowego (z podaniem wyniku spirometrii) (co 365 dni)

41. Wynik i data MRI OUN, z uwzglednieniem odcinka szyjnego kregostupa (co 365 dni) (w przypadku nieprawidtowo$ci w

poprzednim badaniu lub pojawienia sie lub nasilenia objawdw neurologicznych)
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42. RTG kosécal RTG kregostupa (co 365 dni)

43. Wynik i data badania EMG, w kierunku wystepowania zespotu cie$ni nadgarstka (co 365 dni, w uzasadnionych przypadkach)

44, Wynik i data badania audiometrycznego (co 365 dni)

45, Wynik i data konsultacji okulistycznej, z oceng w lampie szczelinowej (co 365 dni)

46. Wynik i data konsultacji psychologicznej, z oceng ilorazu inteligencji (co 365 dni)

47. Konsultacja laryngologiczna (co 365 dni)

48. Wyniki i daty innych badan i konsultaciji

Imig i nazwisko lekarza:

Data

podpis i pieczqtka lekarza

Data

podpis i pieczqtka Kierownika jednostki
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I C. ZALACZNIK DO WNIOSKU O ZAKWALIFIKOWANIE PACJENTA DO LECZENIA
W PROGRAMIE LECZENIE CHOROBY HURLER

Wyrazam zgod¢ na przetwarzanie moich danych osobowych w celach wynikajacych
z art. 188 oraz art. 188c ustawy o $wiadczeniach opieki zdrowotnej finansowanych ze Srodkéw
publicznych

Zostalam(em) poinformowana(y) o istocie choroby, mozliwosci wystagpienia objawow

niepozadanych i powiktan zastosowanej terapii oraz o mozliwosci zaprzestania terapii.

Majac powyzsze na uwadze, wyrazam zgode na leczenie laronidazg oraz zobowigzuje¢ si¢
do przyjmowania tego leku zgodnie z zaleceniami lekarskimi, oraz stawienia si¢ na badania
kontrolne w wyznaczonych terminach.

Data

Podpis pacjenta (w przypadku dziecka podpis rodzicow lub opiekuna)

Data

Podpis lekarza

Administrator danych osobowych, przetwarzajacy dane niezbedne przy realizacji programu lekowego
zobowigzany jest do stosowania przepisOw Rozporzadzenia Parlamentu Europejskiego i Rady (UE)
2016/679 z dnia 27 kwietnia 2016 r. w sprawie ochrony o0sob fizycznych w zwigzku z przetwarzaniem
danych osobowych i w sprawie swobodnego przeptywu takich danych oraz uchylenia dyrektywy 95/46/WE
(Ogblne rozporzadzenie o ochronie danych - RODO).
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IVA. WZOR WNIOSKU O ZAKWALIFIKOWANIE PACJENTA DO LECZENIA W
PROGRAMIE LECZENIE MUKOPOLISACHARYDOZY TYPU Il (ZESPOL
HUNTERA)

ZESPOL KOORDYNACYJNY DS. CHOROB ULTRARZADKICH

WNIOSEK

(Wypelniony wniosek nalezy przesta¢ w wersji elektronicznej oraz papierowej do Zespotu
Koordynacyjnego)A.Dane personalne pacjenta i nazwa jednostki kierujacej

1. Nr wniosku 2. Inicjaty pacjenta 3. PESEL pacjenta
4. Data urodzenia 5. Pte¢ 6. Data wystawienia wniosku
7. Imig 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. Nrmieszkania 21. Woj.

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

Jednostka wystawiajgca wniosek:
24. Peinanazwa

25. Miejscowos¢ 26. Kod
27. ul. 28. Nr
29. Tel. 30. Fax

31. Nrkarty lub historii choroby pacjenta

Lekarz wystawiajgcy wniosek:
32. Imie 33. Nazwisko

podpis i pieczqtka lekarza: podpis i pieczgtka kierownika jednostki
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B.

34.
37.
40.
43.

*) Dane dotyczace pomiardw antropometrycznych prosze odnie$¢ do siatek centylowych wg Palczewskiej i Niedzwieckie

C

46. Informacja o stanie zdrowia rodzicow i rodzefstwa (prosze o szczegdtowe dane w przypadku wystepowania choroby w

Dane auksologiczne pacjenta:

Wysoko$¢ ciata (cm) 35. centyl )
Masa ciata (kg) 38. centyl )
Obwad gtowy (cm) 41. centyl )
Obwadd klatki piersiowej (cm) __ 44, centyl *)

Wywiad:

rodzinie pacjenta:

36. Data pomiaru

39. Data pomiaru

42. Data pomiaru

45. Data pomiaru

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.
47. Masa ciata przy urodzeniu (g) 48. Dtugosc ciata (cm) 49. Obwod glowy (cm)
50. Ktory porod 51. Ktora cigza 52. Czastrwaniacigzywtyg. _ 127
53. Przebieg cigzy prawidtowy (T/N) , gdy N prosze wypetni¢ nastepny punkt
54. Nieprawidtowy przebieg cigzy (opis)
“1) ocena pewna, 2 ocena niepewna (zakre$| odpowiednie)
Pordd (T/N):
B55. Fizjologiczny,  sitami  natury 56. Posladkowy 57. Ciecie cesarskie 58. Inne

Akcja porodowa (T/N):

59.
61.
63.
64.

Samoistna 60. Wspomagana

Uraz porodowy
Ocena wg skali Apgar: 1 min

Przebieg okresu noworodkowego (opis)

(jesli T - zakres| odpowiednie: vacuum, kleszcze, inne)

62. Niedotlenienie i resuscytacja

5 min

10 min
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Inne dane z wywiadu:

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

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

67. Inne choroby przewlekte (T/N)
(prosze podaé szczegolnie dane dotyczace wad rozwojowych i innych chordb, ktére moga wptywaé na efektywnos$¢ terapii)

68. Jesli Tak — prosze poda¢ czym byt / jest leczony i z jakim efektem:

D. Stan przedmiotowy:
69. Data badania:

70. Badanie fizykalne (prosze podaé szczegétowo dane dotyczace odchyler w stanie przedmiotowym, ze szczegélnym
uwzglednieniem nieprawidtowosci zwigzanych z chorobg zasadnicza)
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E. Badania dodatkowe:

71. Stezenie sulfatazy iduronianu

72. Data badania
73. llos¢ wydalanych mukopolisacharydéw z moczem
74. Poziom przeciwciat przeciwko sulfatazie iduronianu*

75. Data badania
* badanie nie jest obligatoryjne

F.  Wynik badania genetycznego™:

76. Data badania
78. Metoda badania

(zakres normy

mg/g kreatyniny (zakres normy

(zakres normy

77. Numer badania podany przez pracownie

79. Wynik badania

80. Pracownia wykonujaca badanie

G. Badania obrazowe:

EKG

81. Data badania
82. Opis

RTG kregostupa
83. Data badania
84. Opis

' Badanie nie jest ujete w opisie programu (badanie nie jest obligatoryjne)
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MRI osrodkowego uktadu nerwowego, z uwzglednieniem odcinka szyjnego kregostupa
85. Data badania
86. Opis

USG jamy brzusznej, ze szczegdinym uwzglednieniem sledziony i watroby
87. Data badania
88. Opis

RTG klatki piersiowej
89. Data badania
90. Opis

H. Inne badania dodatkowe

EMG (ukierunkowany przede wszystkim na wystepowanie zespotu cie$ni nadgarstka)
91. Data badania
92. Opis
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Audiogram
93. Data badania
94. Opis

Badanie spirometryczne
95. Data badania
96. Opis

Wynik testu 3/6 min. marszu
97. Data badania
98. Opis

Inne badania zwigzane z chorobg zasadniczg (data badania / wynik):

99. morfologia krwi, z rozmazem data badania
100. uktad krzepnigcia data badania
101. proteinogram data badania
préby watrobowe:

102. AspAT data badania




103. ALAT

data badania

104. CK

data badania

105. stezenie bilirubiny catkowitej

data badania

106. stezenie cholesterolu catkowitego

data badania

stezenie witamin rozpuszczalnych w tluszczach:

107. vit. D data badania
108. vit. K data badania
109. EEG data badania

110. Echokardiografia

data badania

111. Gazometria

data badania

112. Test SF36

data badania

l. Inne badaniai konsultacje

113. Konsultacja ortopedyczna, z oceng ruchomosci stawéw (data konsultaciji, szczegdtowy opis)

20



114. Konsultacja psychologiczna, z oceng ilorazu inteligencji lub rozwoju psychoruchowego u mtodszych dzieci (data konsultacji,
szczegblowy opis)

115. Konsultacja okulistyczna, (data konsultacji, szczegdtowy opis)

116. Badanie narzadu ruchu i funkcji motorycznych (data konsultacji, szczegétowy opis)

117. Okoliczno$ci szczegolne, dodatkowo uzasadniajace koniecznos¢ przydzielenia leku

118. Imie 119. Nazwisko

podpis i pieczqtka lekarza: podpis i pieczqtka Kierownika jednostki

UWAGA!

1. Wniosek bez oceny st¢zen siarczanu iduronianu oraz innych, niezbednych badan i konsultacji

do rozpoznania i oceny zaawansowania choroby nie bedzie rozpatrywany.
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IV B.
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12.

13.

KARTA MONITOROWANIA PACJENTA LECZONEGO W RAMACH PROGRAMU
LECZENIE MUKOPOLISACHARYDOZY TYPU Il
ZESPOL KOORDYNACYJNY DS. CHOROB ULTRARZADKICH
(Wypetniong karte, w wersji elektronicznej oraz papierowej, nalezy przesytaé co 6 miesigcy do Zespotu
Koordynacyjnego)
Imie 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

Przebieg leczenia (dawka, tolerancja leku) — opis

Wynik badania podmiotowego i przedmiotowego w czasie 6 mies. obserwaciji (prosze szczegotowo opisac roznice w stanie
przedmiotowym pacjenta w okresie 6 mies. obserwacji)

L " w okresie 6 mies. .
miesiace obserwacji 0 . 6 mies.
obserwacji

14.

Dawka leku [mglkg]

15.

Dawka podanego leku [mg]

16.

Czestos¢ iniekgji

17.

Czy byly przerwy w leczeniu (jesli tak to jak diugie)

18.

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

19. Inne leki (jakie, w jakiej dawce i z jakiego powodu)
20. Inne formy terapii i/lub rehabilitacji (prosze szczegdtowo
opisac)
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miesigce obserwacji

w okresie 6 mies.
obserwaciji

6 mies.

21.

Wysoko$¢ ciata [cm]

22.

Masa ciata [kg]

23.

Obwdd glowy [cm]

24.

Obwdd klatki piersiowej [cm]

(a) Badania dodatkowe wykonane u pacjentéw w okresie 6 mies./12 mies. obserwacji (do
wykonania co najmniej co 6 mies./12 mies.)
miesiace obserwacji 180 365
25. Morfologia krwi, z rozmazem (co 180 dni)
26. Uktad krzepniecia (co 180 dni)
27. Gazometria (co 180 dni)
Proby watrobowe:
28. — CK (co 180 dni)
29. — AspAT (co 180 dni)
30. — ALAT (co 180 dni)
31. — stezenie bilirubiny catkowitej (co 180 dni)

32.

USG jamy brzusznej (co 180 dni)

33.

EKG (co 180 dni)

34.

Echokardiografia (co 180 dni)

35.

Wydalanie mukopolisacharydéw z moczem (co 180 dni)

36.

Wynik testu 3/6 min. marszu (co 180 dni)

37.

Test SF 36

38.

Poziom przeciwciat przeciwko sulfatazie iduronianu (nie
jest obligatoryjne, co 180 dni)

39

. Cholesterol (co 365 dni)

40

. Inne badania (jakie i kiedy wykonane)

(b)

Stezenie witamin rozpuszczalnych w ttuszczach (co 365 dni)

41.
43.

44, Wynik i data badania wydolnosci uktadu oddechowego (z podaniem wyniku spirometrii) (co 180 dni)

Wyniki innych badan i konsultacji:

D 42. K

Wynik i data konsultacji ortopedycznej (co 180 dni)
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45.

46.

47.

48.

49.

50.

51.

52.

53.

Wynik i data MRI OUN z uwzglednieniem odcinka szyjnego kregostupa (w uzasadnionych przypadkach, przede wszystkim w

przypadku wodogtowia, co 365 dni)

RTG kregostupa (co 365 dni)

Wynik i data badania EMG w kierunku wystepowania zespotu ciesni nadgarstka (co 365 dni)

Wynik i data badania audiometrycznego (co 365 dni)

Whynik i data konsultacji okulistycznej z oceng dna oka (co 365 dni)

Wynik i data konsultacji psychologiczne, z oceng ilorazu inteligencii lub rozwoju psychoruchowego u mtodszych dzieci ( co
180 dni)

RTG klatki piersiowej (co 365 dni)

Badanie narzadu ruchu i funkcji motorycznych

EEG (co 180 dni)
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54. Wyniki i daty innych badan i konsultacji

Imie i nazwisko lekarza:

Data

Data

podpis i pieczqgtka lekarza

podpis i pieczqtka Kierownika jednostki
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IV C. Zatgcznik do wniosku o zakwalifikowanie pacjenta do leczeniaw programie Leczenie
Mukopolisacharydozy typu Il (zespét Huntera)

Wyrazam zgod¢ na przetwarzanie moich danych osobowych w celach wynikajacych
z art. 188 oraz art. 188c ustawy o $wiadczeniach opieki zdrowotnej finansowanych ze §rodkow
publicznych.

Zostatam(em) poinformowana(y) o istocie choroby, mozliwosci wystapienia objawow

niepozadanych 1 powiktan zastosowanej terapii oraz o mozliwo$ci zaprzestania terapii.

Majgc powyzsze na uwadze, wyrazam zgod¢ na leczenie preparatem Elaprase oraz
zobowigzuje si¢ do przyjmowania tego leku zgodnie z zaleceniami lekarskimi, oraz stawienia si¢ na
badania kontrolne w wyznaczonych terminach.

Data

Podpis pacjenta (w przypadku dziecka podpis rodzicow lub opiekuna)

Data

Podpis lekarza

Administrator danych osobowych, przetwarzajacy dane niezbedne przy realizacji programu lekowego
zobowigzany jest do stosowania przepisow Rozporzadzenia Parlamentu Europejskiego i Rady (UE)
2016/679 z dnia 27 kwietnia 2016 r. w sprawie ochrony osob fizycznych w zwigzku z przetwarzaniem
danych osobowych i w sprawie swobodnego przeptywu takich danych oraz uchylenia dyrektywy 95/46/WE
(Ogdlne rozporzadzenie o ochronie danych - RODO).
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VA. WZOR WNIOSKU O ZAKWALIFIKOWANIE PACJENTA DO LECZENIA W
PROGRAMIE LECZENIE MUKOPOLISACHARYDOZY TYPU VI (ZESPOL
MAROTEAUX-LAMY)

ZESPOL KOORDYNACYJNY DS. CHOROB ULTRARZADKICH

WNIOSEK

(Wypelniony wniosek nalezy przesta¢ w wersji elektronicznej oraz papierowej do Zespotu
Koordynacyjnego) A.Dane personalne pacjenta i nazwa jednostki kierujacej

1. Nr wniosku 2. Inicjaty pacjenta 3. PESEL pacjenta
4. Data urodzenia 5. Pte¢ 6. Data wystawienia wniosku
7. Imig 8. Nazwisko

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

Ojciec:

9. Imie 10. Nazwisko
Matka:

11. Imie 12. Nazwisko
Opiekun:

13. Imie 14. Nazwisko

Miejsce zamieszkania pacjenta:

15. Miejscowos¢ 16. Kod

17. Poczta 18. Ulica

19. Nrdomu 20. Nrmieszkania 21. Woj.

22. Tel. dom. 23. W przypadku dziecka tel. do rodzicdw / opiekundw

Jednostka wystawiajgca wniosek:
24. Petna nazwa

25. Miejscowos¢ 26. Kod
27. Ul 28. Nr
29. Tel. 30. Fax

31. Nr karty lub historii choroby pacjenta

Lekarz wystawiajgcy wniosek:
32. Imie 33. Nazwisko

podpis i pieczqtka lekarza: podpis i pieczgtka kierownika jednostki:




B. Dane auksologiczne pacjenta:

34. Wysoko$c¢ ciata (cm) 35. centyl ) 36. Data pomiaru
37. Masa ciata (kg) 38. centyl ) 39. Data pomiaru
40. Obwod gtowy (cm) 41. centyl ) 42. Data pomiaru
43. Obwod klatki piersiowej (cm) ___ 44, centyl *) 45, Data pomiaru

*) Dane dotyczace pomiardw antropometrycznych prosze odnie$¢ do siatek centylowych wg Palczewskiej i Niedzwieckie

C Wywiad:

46. Informacja o stanie zdrowia rodzicow i rodzenstwa (prosze o szczegdtowe 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.

47. Masa ciata przy urodzeniu (g) 48. Dtugosc ciata (cm) 49. Obwod glowy (cm)
50. Ktory porod 51. Ktora cigza 52. Czastrwaniacigzywtyg. _ 127
53. Przebieg cigzy prawidtowy (T/N) gdy N prosze wypetni¢ nastepny punkt

54. Nieprawidtowy przebieg cigzy (opis)

“1) ocena pewna, 2 ocena niepewna (zakre$| odpowiednie)

Pordd (T/N):
55. Fizjologiczny, sitami natury 56. Posladkowy 57. Ciecie cesarskie 58. Inne

Akcja porodowa (T/N):

59. Samoistna 60. Wspomagana (jesli T - zakres| 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)




Inne dane z wywiadu:

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

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

67. Inne choroby przewlekte (T/N)
(prosze podaé szczegolnie dane dotyczace wad rozwojowych i innych chordb, ktére moga wptywaé na efektywnos$¢ terapii)

68. Jesli Tak — prosze poda¢ czym byt / jest leczony i z jakim efektem:

D. Stan przedmiotowy:
69. Data badania:

70. Cisnienie tetnicze krwi: mmHg

71. Badanie fizykalne (prosze podaé szczegétowo dane dotyczace odchylen w stanie przedmiotowym, ze szczegdlnym
uwzglednieniem nieprawidtowos$ci zwigzanych z chorobg zasadnicza)




E. Badania dodatkowe:

72. Stezenie 4-sulfatazy-N-acetylogalaktozaminy (zakres normy
73. Data badania
74. llos¢ wydalanych mukopolisacharydéw (glikozaminoglikanéw) z moczem mg/g kreatyniny ~ (zakres normy

75. poziom przeciwciat przeciwko 4-sulfatazy -N-acetylogalaktozaminie* (zakres normy
76. Data badania

* badanie nieobligatoryjne
F.  Wynik badania genetycznego:

77. Data badania 78. Numer badania podany przez pracownie
79. Metoda badania

80. Wynik badania

81. Pracownia wykonujaca badanie

G. Badania obrazowe:

USG uktadu sercowo-naczyniowego
82. Data badania
83. Opis

RTG koééca, co najmniej RTG kregostupa
84. Data badania
85. Opis




MRI osrodkowego uktadu nerwowego, z uwzglednieniem odcinka szyjnego kregostupa
86. Data badania
87. Opis

USG jamy brzusznej, ze szczeg6lnym uwzglednieniem sledziony i watroby
88. Data badania
89. Opis

RTG klatki piersiowej
90. Data badania
91. Opis

H. Inne badania dodatkowe

EKG
92. Data badania
93. Opis




EMG (ukierunkowany przede wszystkim na wystepowanie zespotu ciesni nadgarstka)
94. Data badania
95. Opis

Audiogram
96. Data badania
97. Opis

Badanie spirometryczne
98. Data badania
99. Opis

Wynik testu 3/6 min. marszu
100. Data badania
101. Opis

Inne badania zwigzane z chorobg zasadniczg (data badania / wynik):

102. morfologia krwi, z rozmazem data badania




Préby watrobowe:
103. AspAT

data badania

104. ALAT

data badania

105. CK

data badania

106. stezenie bilirubiny catkowitej

data badania

107. wynik oceny rdwnowagi kwasowo-zasadowe;

data badania

108. stezenie cholesterolu

data badania

Stezenie witamin:

109. vit. D

data badania

110. vit. K

data badania

111. Uklad krzepnigcia

data badania

112. Proteinogram

data badania

113. Stezenie fosfatazy alkalicznej

data badania




Inne badaniai konsultacje

114. konsultacja kardiologiczna (data konsultacji, szczeg6towy opis)

115. konsultacja neurologiczna (data konsultacji, szczegétowy opis)

116. konsultacja laryngologiczna (data konsultaciji, szczegétowy opis)

117. konsultacja ortopedyczna, z oceng ruchomosci stawow (data konsultacji, szczegdtowy opis)

118. konsultacja psychologiczna, z oceng ilorazu inteligencii (data konsultacji, szczegdtowy opis)

119. konsultacja okulistyczna, z oceng narzadu wzroku w lampie szczelinowej (data konsultacji, szczegétowy opis)




120. konsultacja pulmonologiczna, szczegolnie w kierunku wydolnosci uktadu oddechowego (data konsultacii, szczegétowy opis)

121. Okoliczno$ci szczeg6lne, dodatkowo uzasadniajgce konieczno$¢ przydzielenia leku

122. Imig 123. Nazwisko

podpis i pieczqtka lekarza: podpis i pieczqtka Kierownika jednostki

UWAGA!

1. Wniosek bez oceny stgzen 4-sulfatazy-N-acetylogalaktozaminy oraz innych, niezb¢dnych

badan i konsultacji do rozpoznania i oceny zaawansowania choroby nie bedzie rozpatrywany.
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KARTA MONITOROWANIA PACJENTA LECZONEGO W RAMACH PROGRAMU
LECZENIE MUKOPOLISACHARYDOZY TYPU VI
ZESPOL KOORDYNACYJNY DS. CHOROB ULTRARZADKICH
(Wypetniong karte, w wersji elektronicznej oraz papierowej, nalezy przesytaé co 6 miesigcy do Zespotu
Koordynacyjnego)
Imig 2. Nazwisko

. PESEL

. Data urodzenia 5. Nr historii choroby

. Miejsce zamieszkania pacjenta

. Rozpoznanie

. Kiedy wystapity pierwsze objawy choroby

. Data rozpoznania choroby 10. Data rozpoczegcia leczenia

. Przebieg leczenia (dawka, tolerancja leku) — opis

12. Wynik badania podmiotowego i przedmiotowego w czasie 6 mies. obserwacji (prosze szczegdtowo opisac réznice w stanie
przedmiotowym pacjenta w okresie 6 mies. obserwacji)
L . w okresie 6 mies. .
miesiace obserwacji 0 obserwacji 6 mies.
13. Dawka leku [mg/kg]
14. Dawka podanego leku [mg]
15. Czestos¢ iniekcji
16. Czy byly przerwy w leczeniu (jesli tak to jak diugie i z
jakiego powodu)
17. Czy wystepowaty objawy niepozadane lub powikfania (jeli
tak to prosze szczegoétowo je opisac)
18. Inne leki (jakie, w jakiej dawce i z jakiego powodu)
19. Inne formy terapii i/lub rehabilitaciji (prosze szczegoétowo
opisac)
20. Wysokos¢ ciata [cm]
21. Masa ciata [kg]
22. Obwod glowy [cm]
23. Obwdd Klatki piersiowej [cm]
24. Ciénienie tetnicze krwi [nmHg]




Badania dodatkowe wykonane u pacjentow w okresie 6 mies./12 mies. obserwacji
(do wykonania co najmniej co 6 mies./12 mies.)

miesigce obserwaciji 180 365

25. Morfologia krwi, z rozmazem (co 180 dni)

26. Uktad krzepniecia (co 180 dni)

Proby watrobowe:

27. — AspAT (co 180 dni)

28. — ALAT (co 180 dni)

29. — CK (co 180 dni)

30. — bilirubina catkowita (co 180 dni)

31. USG jamy brzusznej (co 180 dni)

32. EKG (co 180 dni)

33. Spirometria (co 180 dni)

34. USG uktadu sercowo-naczyniowego (co 180 dni)

35. Wydalanie glikozaminoglikanéw z moczem *

36. Stezenie fosfatazy alkalicznej (co 180 dni)

37. Ocena rownowagi kwasowo-zasadowej (co 180 dni)

38. Proteinogram (co 180 dni)

39. Ocenia miana przeciwciat przeciwko 4-sulfatazie N-acetylogalaktozaminie**

40. Cholesterol (co 365 dni)

41. Inne badania (jakie i kiedy wykonane)

*

po 6 miesigcach od wprowadzenia terapii, a nastepnie co 365 dni
badanie obligatoryjne w przypadku decyzji o zwiekszeniu dawki leku lub braku efektywnosci dotychczasowej terapii

*k

Wyniki innych badan i konsultaciji:
Stezenie witamin (co 365 dni)
42. D 43, K
44, Wynik i data konsultacji laryngologicznej (co 365 dni)

45, Wynik i data konsultacji kardiologicznej (co 365 dni, w przypadku nieprawidtowo$ci w uktadzie sercowo-naczyniowym
konsultacja kardiologiczna co 180 dni lub czesciej)

46. Wynik i data konsultacji neurologicznej (co 365 dni)

47. Wynik i data badania konsultacji pulmonologicznej (z podaniem wyniku spirometrii) (co 180 dni)




48.

49.

50.

51.

52.

53.

54.

55.

56.

Wynik i data MRI OUN, z uwzglednieniem odcinka szyjnego kregostupa (co 365 dni, w przypadku nieprawidtowosci w
poprzednim badaniu lub pojawienia sig lub nasilenia objawow neurologicznych)

RTG kosécal RTG kregostupa (co 365 dni)

Wynik i data badania EMG, w kierunku wystepowania zespotu cie$ni nadgarstka (co 365 dni)

Wynik i data badania audiometrycznego (co 365 dni)

Wynik i data konsultacji psychologicznej, z oceng ilorazu inteligencji (co 365 dni)

Badanie okulistyczne z oceng w lampie szczelinowej (co 180 dni)

Konsultacja ortopedyczna z oceng ruchomosci stawdw (co 180 dni)

Test 3/6 min. marszu (co 180 dni)

RTG klatki piersiowej (co 365 dni)




57. Wyniki i daty innych badar i konsultacii

Imie i nazwisko lekarza:

Data

podpis i pieczgtka lekarza:

Data

podpis i pieczgtka Kierownika jednostki



V C. ZALACZNIK DO WNIOSKU O ZAKWALIFIKOWANIE PACJENTA DO LECZENIA
W PROGRAMIE LECZENIE MUKOPOLISACHARYDOZY TYPU VI (ZESPOL
MAROTEAUX-LAMY)

Wyrazam zgod¢ na przetwarzanie moich danych osobowych w celach wynikajacych
z art. 188 oraz art. 188c ustawy o $wiadczeniach opieki zdrowotnej finansowanych ze srodkow

publicznych.

Zostalam(em) poinformowana(y) o istocie choroby, mozliwosci wystgpienia objawoOw

niepozadanych i powiktan zastosowanej terapii oraz o mozliwosci zaprzestania terapii.

Majac powyzsze na uwadze, wyrazam zgod¢ na leczenie galsulfaza oraz zobowiazuje si¢ do
przyjmowania tego leku zgodnie z zaleceniami lekarskimi, oraz stawienia si¢ na badania kontrolne
W wyznaczonych terminach.

Data

Podpis pacjenta (w przypadku dziecka podpis rodzicow lub opiekuna)

Data

Podpis lekarza

Administrator danych osobowych, przetwarzajacy dane niezbedne przy realizacji programu lekowego
zobowigzany jest do stosowania przepisOw Rozporzadzenia Parlamentu Europejskiego i Rady (UE)
2016/679 z dnia 27 kwietnia 2016 r. w sprawie ochrony o0sob fizycznych w zwiazku z przetwarzaniem
danych osobowych i w sprawie swobodnego przeptywu takich danych oraz uchylenia dyrektywy 95/46/WE
(Ogolne rozporzadzenie o ochronie danych - RODO).



VIA. W_Z()R WNIOSKU O ZAKWALIFIKOWANIE PACJENTA DO LECZENIA Z
UZYCIEM BETAINY W PROGRAMIE ,LECZENIE CIEZKICH, WRODZONYCH
HIPERHOMOCYSTEINEMII”

ZESPOL KOORDYNACYJNY DS. CHOROB ULTRARZADKICH

WNIOSEK
o zakwalifikowanie pacjenta do leczenia w programie ,,Leczenie ciezkich, wrodzonych
hiperhomocysteinemii”
preparatem betaina

(Wypelniony wniosek nalezy przesta¢ w wersji elektronicznej oraz papierowej do Zespotu
Koordynacyjnego)A.Dane personalne pacjenta i nazwa jednostki kierujacej

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

W przypadku dziecka prosze podac¢ dane dotyczgce rodzicow/opiekunéw dziecka:

Ojciec:

9. Imie 10. Nazwisko
Matka:

11. Imie 12. Nazwisko
Opiekun:

13. Imie 14. Nazwisko

Miejsce zamieszkania pacjenta:

15. Miejscowos¢ 16. Kod

17. Poczta 18. Ulica

19. Nrdomu 20. Nrmieszkania 21. Woj.

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

Jednostka wystawiajgca wniosek:
24. Petna nazwa

25. Miejscowos¢ 26. Kod
27. Ul 28. Nr
29. Tel. 30. Fax

31. Nrkarty lub historii choroby pacjenta

Lekarz wystawiajgcy wniosek:
32. Imie 33. Nazwisko

podpis i pieczgtka lekarza: podpis i pieczgtka kierownika jednostki:




B. Dane auksologiczne pacjenta:

34. Wysoko$c¢ ciata (cm) 35. centyl ) 36. Data pomiaru
37. Masa ciata (kg) 38. centyl ) 39. Data pomiaru
40. Obwod gtowy (cm) 41. centyl ) 42. Data pomiaru

*) Dane dotyczace pomiardw antropometrycznych prosze odnie$¢ do aktualnych siatek centylowych, obecnie wg Palczewskiej i
Niedzwieckiej

C Wywiad:
43. Masa ciata przy urodzeniu (g) 44. Dtugosc ciata (cm) 45, Obwod glowy (cm)
46. Ktdry pordd 47. Ktora cigza 48. Czas trwania cigzywtyg. _ 127
49. Przebieg cigzy prawidtowy (T/N), gdy N prosze opisa¢ nieprawidtowosci

“1) ocena pewna, 2 ocena niepewna (zakre$l odpowiednie)
Pordd (T/N):
50. Fizjologiczny, sitami natury 51. Ciecie cesarskie

Akcja porodowa (T/N):
52. Ocena wg skali Apgar w 1 min w 5 min

53. Przebieg okresu noworodkowego (opis)

Inne dane z wywiadu:

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

Czy byto podwichniecie soczewki (Tak/Nie):
Czy pacjent miat wykonang lensektomie jezeli tak to kiedy:

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




56. Inne choroby przewlekte (T/N)
(prosze poda¢ szczegdlnie dane dotyczace chordb, ktdre moga wptywac na efektywno$¢ terapii)
57. Jesli Tak — prosze poda¢ czym byt / jest leczony i z jakim efektem:
D. Stan przedmiotowy:
58. Data badania:
59. Ciénienie tetnicze krwi: mmHg
60. Badanie fizykalne (prosze poda¢ szczegdtowo dane dotyczace odchyler w stanie przedmiotowym, ze szczeg6lnym
uwzglednieniem nieprawidtowos$ci zwigzanych z chorobg zasadnicza)
E. Badania dodatkowe:
61. Poziom homocysteiny catkowitej we krwi (zakres normy Data badania
62. Poziom metioniny we krwi (aminoacydogram — opis) |(zakres normy Data badania
Morfologia krwi:
63. Hematokryt (zakres normy Data badania
64. Hemoglobina (zakres normy Data badania
65. Liczba erytrocytow (zakres normy Data badania
66. Liczba leukocytow (zakres normy Data badania
67. Rozmaz (opis)
68. Liczba ptytek krwi (zakres normy Data badania
69. Stezenie witaminy B12 we krwi (zakres normy Data badania
70. Stezenie kwasu foliowego we krwi (zakres normy Data badania
71. Profil kwaséw organicznych moczu (metodg GC/MS) z iloSciowg oceng wydalania kwasu | Data badania

metylomalonowego  (opis)




72. Profil acylokarnityn (stezenie C5-karnityny w suchej kropli
krwi — metodg MS/MS)

(zakres normy

Data badania

73. Stezenie vit. 25 OH D3

zakres normy

Data badania

74. Stezenie Ca catk. we krwi

zakres normy

Data badania

75. Stezenie fosforandw we krwi

zakres normy

Data badania

76. Stezenie fosfatazy alkalicznej we krwi

P P P ey

zakres normy

Data badania

Test obcigzenia witaming B6

24 godziny po podaniu 100 mg witaminy B6 | 77. Homocysteina we krwi

78. Metionina (osocze/surowica)

24 godziny po podaniu 200 mg witaminy B6 | 79. Homocysteina we krwi

80. Metionina (osocze/surowica)

24 godziny po podaniu 500 mg witaminy B6 | 81. Homocysteina we krwi

(300 mg u dzieci < 3 roku zycia)

82. Metionina (osocze/surowica)

Uwaga! W celu uniknigcia watpliwosci interpretacyjnych wskazane jest wykonanie powyzszych badan w jednym czasie

(ta sama data pobrania).

F. Badania enzymatyczne i komplementarnosci (w uzasadnionych przypadkach)

83. Data badania
85. Metoda badania

84. Numer badania podany przez pracowni¢

86. Wynik badania

87. Pracownia wykonujaca badanie

G. Wynik badania genetycznego (w uzasadnionych przypadkach)

88. Data badania
90. Metoda badania

89. Numer badania podany przez pracownig

91. Wynik badania

92. Pracownia wykonujaca badanie




H. Badania obrazowe:

MRI osrodkowego uktadu nerwowego
93. Data badania
94. Opis

Badanie densytometryczne kos¢ca (u pacjentow powyzej 5 roku zycia)
95. Data badania
96. Opis

l. Inne badaniai konsultacje

97. Konsultacja psychologiczna, z oceng ilorazu inteligencji (data konsultacji, szczegdétowy opis)

98. Konsultacja okulistyczna, z oceng narzadu wzroku w lampie szczelinowej — jezeli pacjent nie przebyt lensektomii (data
konsultaciji, szczeg6towy opis)

99. konsultacja neurologiczna (data konsultacji, szczegétowy opis)

10



100. Wynik i data konsultaciji dietetyczne;.

Dieta z ograniczeniem biatka (Tak/Nie)

Jezeli byta stosowana to prosze poda¢ dobowe spozycie biatka g/kgm.c./d

Opis konsultacji:

101. inne badania i konsultacje (rodzaj, data konsultacji, szczeg6towy opis)

102. Okoliczno$ci szczegolne, dodatkowo uzasadniajgce konieczno$¢ przydzielenia leku (opis)

103. Imie i nazwisko lekarza wypetniajacego wniosek

podpis i pieczgtka lekarza: podpis i pieczqtka Kierownika jednostki:

11



VI B.

=0 ®Ne s w

—_

12.

13.

. Rozpoznanie
. Kiedy wystapity pierwsze objawy choroby
. Data rozpoznania choroby 10. Data rozpoczecia leczenia
. Przebieg leczenia (dawka, tolerancja leku), czy byty przerwy w podawaniu leku — opis

KARTA MONITOROWANIA PACJENTA LECZONEGO W RAMACH PROGRAMU
»LECZENIE CIEZKICH, WRODZONYCH HIPERHOMOCYSTEINEMII”

ZESPOL KOORDYNACYJNY DS. CHOROB ULTRARZADKICH
Karta obserwac;ji

pacjenta leczonego betaing w ramach programu ,Leczenie ciezkich, wrodzonych
hiperhomocysteinemii”

(Wypetniong karte, w wersji elektronicznej oraz papierowej, nalezy przesytaé co 6 miesigcy do Zespotu
Koordynacyjnego)

Imig 2. Nazwisko

PESEL
Data urodzenia 5. Nr historii choroby

Miejsce zamieszkania pacjenta

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

obserwaciji)
data badania opis:
Czy w okresie 6 mies. obserwacji wystepowaty inne choroby? (T / N)

Jezeli tak to prosze szczego6towo je opisaé, z podaniem zastosowanego leczenia (rodzaj leku, dawka)




Przed W okresie W okresie
miesiace obserwacji wprowadzeniem 6 mies. poprzedniej 6
leczenia obserwacji mies. obserwacji

14. Dawka leku [mg/kg] —

15. Dawka sumaryczna podanego leku [mg] -

16. Czy byly przerwy w leczeniu (jesli tak to jak diugie) —

17. Czy wystepowaly objawy niepozadane lub powiktania (jesli -
tak to prosze szczeg6towo 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. Ciénienie tetnicze krwi [nmHg]

(a) Badania dodatkowe wykonane w okresie 6 mies. obserwaciji

Przed W okresie W okresie
Miesiace obserwaciji wprowadzeniem 6 mies. poprzedniej 6
leczenia obserwaciji mies. obserwacji

24. Stezenie homocysteiny catkowitej we krwi

25. Stezenie metioniny we krwi (aminoacydogram)

Morfologia krwi:

26. Hematokryt

27. Hemoglobina

28. Liczba erytrocytow

29. Liczba leukocytow

30. Rozmaz (opis)

31. Liczba ptytek krwi

32. Stezenie witaminy B12 we krwi

33. Stezenie kwasu foliowego we krwi

34. Stezenie vit. 25 OH D3

35. Stezenie Ca catk. we krwi

36. Stezenie fosforandw we krwi

37. Stezenie fosfatazy alkalicznej we krwi

Uwaga! W celu unikniecia watpliwosci interpretacyjnych wskazane jest wykonanie badan w tym samym czasie (ta sama data
pobrania).

(b)  Wyniki innych badanh i konsultaciji:
38. Wynik i data konsultacji neurologicznej




39. Wynik i data konsultacji psychologicznej, z oceng ilorazu inteligencii

40. Wynik i data badania densytometrycznego kos¢ca (dotyczy pacjentéw > 5 roku zycia)

41. Wynik i data konsultaciji dietetyczne;.

Dieta z ograniczeniem biatka (Tak/Nie) Dobowe spozycie biatka g/kgm.c./d

Opis konsultacji:

42. Wyniki i daty innych badan i konsultacji

Imig i nazwisko lekarza:

Data

podpis i pieczqtka lekarza: podpis i pieczgtka Kierownika Jednostki:




VIC. ZALACZNIK DO WNIOSKU O ZAKWALIFIKOWANIE PACJENTA DO LECZENIA
w PROGRAMIE »LECZENIE CIEZKICH WRODZONYCH
HIPERHOMOCYSTEINEMII”

Wyrazam zgod¢ na przetwarzanie moich danych osobowych w celach wynikajacych
z art. 188 oraz art. 188c ustawy o $wiadczeniach opieki zdrowotnej finansowanych ze $rodkow
publicznych.

Zostatam(em) poinformowana(y) o istocie choroby, mozliwo$ci wystgpienia objawow

niepozadanych i powiktan zastosowanej terapii oraz o mozliwosci zaprzestania terapii.

Majac powyzsze na uwadze, wyrazam zgod¢ na leczenie betaing oraz zobowiazuje si¢ do
przyjmowania tego leku zgodnie z zaleceniami lekarskimi, oraz stawienia si¢ na badania kontrolne
w wyznaczonych terminach.

Data

Podpis pacjenta (w przypadku dziecka podpis rodzicow lub opiekuna)

Data

Podpis lekarza

Administrator danych osobowych, przetwarzajacy dane niezbedne przy realizacji programu lekowego
zobowigzany jest do stosowania przepisow Rozporzadzenia Parlamentu Europejskiego i Rady (UE)
2016/679 z dnia 27 kwietnia 2016 r. w sprawie ochrony o0sob fizycznych w zwigzku z przetwarzaniem
danych osobowych i w sprawie swobodnego przeplywu takich danych oraz uchylenia dyrektywy 95/46/WE
(Ogblne rozporzadzenie o ochronie danych - RODO).



VIIA. WZOR WNIOSKU O ZAKWALIFIKOWANIE PACJENTA DO LECZENIA W
PROGRAMIE LECZENIE CHOROBY GAUCHER'A TYPU |

ZESPOL KOORDYNACYJNY DS. CHOROB ULTRARZADKICH

WNIOSEK

(Wypelniony wniosek nalezy przesta¢ w wersji elektronicznej oraz papierowej do Zespotu
Koordynacyjnego)

A. Dane personalne pacjenta i nazwa jednostki kierujgcej

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

W przypadku dziecka prosze podac¢ dane dotyczgce rodzicow/opiekundéw dziecka:

Ojciec:

9. Imie 10. Nazwisko
Matka:

11. Imie 12. Nazwisko
Opiekun:

13. Imie 14. Nazwisko

Miejsce zamieszkania pacjenta:

15. Miejscowos¢ 16. Kod

17. Poczta 18. Ulica

19. Nrdomu 20. Nrmieszkania 21. Woj.

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

Jednostka wystawiajgca wniosek:
24. Peinanazwa

25. Miejscowos¢ 26. Kod
27. Ul 28. Nr
29. Tel. 30. Fax

31. Nrkarty lub historii choroby pacjenta

Lekarz wystawiajgcy wniosek:

32. Imie 33. Nazwisko

podpis i pieczgtka lekarza: podpis i pieczqgtka kierownika jednostki:




B. Dane auksologiczne pacjenta:

34. Wysoko$c¢ ciata (cm) 35. centyl ) 36. Data pomiaru
37. Masa ciata (kg) 38. centyl ) 39. Data pomiaru
40. Obwod gtowy (cm) 41. centyl ) 42. Data pomiaru
43. Obwod klatki piersiowej (cm) ___ 44, centyl *) 45, Data pomiaru

*) Dane dotyczace pomiardw antropometrycznych prosze odnie$¢ do siatek centylowych wg Palczewskiej i Niedzwieckie

C Wywiad:

46. Informacja o stanie zdrowia rodzicow i rodzefstwa (prosze o szczegotowe 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.

47. Masa ciata przy urodzeniu (g) 48. Dtugosc ciata (cm) 49. Obwod glowy (cm)
50. Ktory porod 51. Ktora cigza 52. Czastrwaniacigzywtyg. _ 127
53. Przebieg cigzy prawidtowy (T/N) , gdy N prosze wypetni¢ nastepny punkt

54. Nieprawidtowy przebieg cigzy (opis)

“1) ocena pewna, 2 ocena niepewna (zakre$l odpowiednie)

Pordd (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)




Inne dane z wywiadu:

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

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

67. Inne choroby przewlekte (T/N)
(prosze podaé szczegolnie dane dotyczace chordb, ktére moga wptywaé na efektywno$¢ terapii)

68. Jesli Tak — prosze poda¢ czym byt / jest leczony i z jakim efektem:

D. Stan przedmiotowy:
69. Data badania:

70. Badanie fizykalne (prosze podaé szczegétowo dane dotyczace odchyler w stanie przedmiotowym, ze szczeg6lnym
uwzglednieniem nieprawidtowos$ci zwigzanych z chorobg zasadnicza)




E. Badania dodatkowe:

71. Stezenie (-glukocerebrozydazy

(zakres normy

72. Data badania
73. poziom przeciwciat przeciwko welaglucerazie alfa

74. Data badania
*badanie nie jest obligatoryjne

*

F.  Wynik badania genetycznego:

75. Data badania
77. Metoda badania

(zakres normy

76. Numer badania podany przez pracowni¢

78. Wynik badania

79. Pracownia wykonujaca badanie

G. Badania obrazowe:

MRI kosci dtugich
80. Data badania
81. Opis

Badanie densytometryczne (DXA)
82. Data badania
83. Opis




RTG ptuc
84. Data badania
85. Opis

USG jamy brzusznej, ze szczegolnym uwzglednieniem objetosci $ledziony i watroby
86. Data badania
87. Opis

H. Inne badania dodatkowe

EKG
88. Data badania
89. Opis

Inne badania zwigzane z chorobg zasadniczq (data badania / wynik):

90. morfologia krwi petna, z rozmazem data badania
préby watrobowe:
91. AspAT data badania

92. ALAT data badania




93. stezenie bilirubiny catkowitej

data badania

94. stezenie cholesterolu

data badania

stezenie witamin:

95. vit. B12

data badania

96. vit.D

data badania

97. vit.E

data badania

98. Chitotriozydaza

data badania

99. Ukltad krzepniecia

data badania

100. Stezenie fosfatazy alkalicznej

data badania

l. Inne badaniai konsultacje

101. konsultacja kardiologiczna (data konsultacji, szczeg6towy opis)




102. konsultacja ortopedyczna, (data konsultaciji, szczegotowy opis)

103. Ocena jakosci zycia SF 36 (data konsultacji, szczegétowy opis)

104. Okoliczno$ci szczegolne, dodatkowo uzasadniajace konieczno$¢ przydzielenia leku

105. Imie 106. Nazwisko

podpis i pieczgtka lekarza: podpis i pieczgtka Kierownika jednostki

UWAGA!

1. Wniosek bez oceny stezen B-glukocerebrozydazy oraz innych, niezbednych badan 1 konsultacji

do rozpoznania i oceny zaawansowania choroby nie bedzie rozpatrywany.



VII B. KARTA MONITOROWANIA TERAPII PACJENTA LECZONEGO W RAMACH
PROGRAMU LECZENIE CHOROBY GAUCHER'A TYPU |

12.

. Data rozpoznania choroby

= © ® N~ w

ZESPOL KOORDYNACYJNY DS. CHOROB ULTRARZADKICH

(Wypetniong karte, w wersji elektronicznej oraz papierowej, nalezy przesytaé co 6 miesiecy do Zespotu
Koordynacyjnego)

Imig

. PESEL
. Data urodzenia

Miejsce zamieszkania pacjenta

2. Nazwisko

5. Nr historii choroby

Rozpoznanie
Kiedy wystapity pierwsze objawy choroby

Przebieg leczenia (dawka, tolerancja leku) — opis

10. Data rozpoczecia leczenia

Wynik badania podmiotowego i przedmiotowego w czasie 6 mies. obserwacii (prosze szczeg6towo opisaé roznice w stanie

przedmiotowym pacjenta w okresie 6 mies. obserwacji)

miesiace obserwacji

w okresie 6 mies.
obserwacji

6 mies.

13.

Dawka leku [mglkg]

14.

Dawka podanego leku [mg]

15.

Czestos¢ iniekgji

16.

Czy byty przerwy w leczeniu (jesli tak to jak diugie)

17.

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

18.

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

19.

Inne formy terapii i/lub rehabilitacji (prosze szczeg6towo
opisac)

20.

Wysoko$¢ ciata [cm]

21.

Masa ciata [kg]

22.

Obwdd glowy [cm]

23.

Obwod klatki piersiowej [cm]




(a) Badania dodatkowe wykonane u pacjentéw w okresie 6 mies. obserwacji (do wykonania
RAZ na 180 dni.)

miesigce obserwacji 6 mies.

24. Ocena miana przeciwciat przeciwko welaglucerazie alfa (nie jest badaniem
obligatoryjnym, decyzja o koniecznosci wykonania badania jest podejmowana przez
Zespdt Koordynacyjny ds. choréb ultrarzadkich

25. Morfologia krwi petna, z rozmazem

26. Uktad krzepniecia

27. Inne badania (jakie i kiedy wykonane)

(b)  Woyniki innych badan i konsultacji (do wykonania co 365 dni):

28. Wynik i data konsultacji ortopedycznej (opcjonalnie)

29. Wynik i data konsultacji kardiologicznej (opcjonalnie)

30. Chitotriozydaza

31. EKG

32. RTG ptuc

33. Wynik i data MRI kosci dtugich

34.Badanie densytometryczne kosci (DXA)

35. Ocena jakosci zycia SF 36 (opcjonalnie)




36. Wynik i data USG jamy brzusznej, z oceng objetosci watroby i $ledziony

37. Wyniki i daty innych badan i konsultacji

Imie i nazwisko lekarza:

Data

podpis i pieczgtka lekarza

Data

podpis i pieczqtka Kierownika jednostki



VII C. ZALACZNIK DO WNIOSKU O ZAKWALIFIKOWANIE PACJENTA DO
LECZENIA W PROGRAMIE LECZENIE CHOROBY GAUCHER A TYPU |

Wyrazam zgod¢ na przetwarzanie moich danych osobowych w celach wynikajacych
z art. 188 oraz art. 188c ustawy o $wiadczeniach opieki zdrowotnej finansowanych ze $rodkow
publicznych.

Zostalam(em) poinformowana(y) o istocie choroby, mozliwosci wystapienia objawow

niepozadanych i powiktan zastosowanej terapii oraz o mozliwosci zaprzestania terapii.

Majac powyzsze na uwadze, wyrazam zgode na leczenie welaglucerazg alfa oraz
zobowigzuje si¢ do przyjmowania tego leku zgodnie z zaleceniami lekarskimi, oraz stawienia si¢
na badania kontrolne w wyznaczonych terminach.

Data

Podpis pacjenta (w przypadku dziecka podpis rodzicow lub opiekuna)

Data

Podpis lekarza

Administrator danych osobowych, przetwarzajacy dane niezbgdne przy realizacji programu lekowego
zobowigzany jest do stosowania przepisow Rozporzadzenia Parlamentu Europejskiego i Rady (UE)
2016/679 z dnia 27 kwietnia 2016 r. w sprawie ochrony oséb fizycznych w zwiazku z przetwarzaniem
danych osobowych i w sprawie swobodnego przeptywu takich danych oraz uchylenia dyrektywy 95/46/WE
(Ogolne rozporzadzenie o ochronie danych - RODO).



VIIIA.WZOR WNIOSKU O ZAKWALIFIKOWANIE PACJENTA DO LECZENIA
TYROZYNEMII TYPU | (HT-1)

ZESPOL KOORDYNACYJNY DS. CHOROB ULTRARZADKICH

WNIOSEK

(Wypelniony wniosek nalezy przesta¢ w wersji elektronicznej oraz papierowej do Zespotu
Koordynacyjnego)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 podac¢ dane dotyczgce rodzicow/opiekundéw dziecka:

Ojciec:

9. Imie 10. Nazwisko
Matka:

11. Imie 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 rodzicdw / opiekunéw

Jednostka wystawiajgca wniosek:
24. Peinanazwa

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

31. Nr karty lub historii choroby pacjenta

Lekarz wystawiajgcy wniosek:
32. Imig 33. Nazwisko

podpis i pieczgtka lekarza: podpis i pieczqtka kierownika jednostki:




B. Dane auksologiczne pacjenta:

34. Wysoko$c¢ ciata (cm) 35. centyl ) 36. Data pomiaru

37. Masa ciata (kg) 38. centyl ) 39. Data pomiaru

40. Powierzchnia ciata (m2)

*) Dane dotyczace pomiardw antropometrycznych prosze odnie$¢ do siatek centylowych wg Palczewskiej i Niedzwieckie

C. Wywiad:

41. Informacja o stanie zdrowia rodzicow i rodzenstwa (prosze o szczegbtowe 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.

42. Masa ciata przy urodzeniu (g) 43. Dtugosc ciata (cm) 44, Obwod glowy (cm)
45. Ktéry poréd 46. Ktora cigza 47. Czas trwania cigzywtyg. _ 127
48. Przebieg cigzy prawidtowy (T/N) , gdy N prosze wypetni¢ nastepny punkt

49. Nieprawidtowy przebieg cigzy (opis)

“1) ocena pewna, 2 ocena niepewna (zakre$| odpowiednie)

Pordd (T/N):
50. Fizjologiczny, sitami natury 51. Posladkowy 52. Ciecie cesarskie 53. Inne

Akcja porodowa (T/N):

54. Samoistna 55. Wspomagana (jesli T - zakresl odpowiednie: vacuum, kleszcze, inne)
56. Uraz porodowy 57. Niedotlenienie i resuscytacja
58. Ocena wg skali Apgar: 1 min 5 min 10 min

59. Przebieg okresu noworodkowego (opis)




Inne dane z wywiadu:

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

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

62. Inne choroby przewlekte (T/N)
(prosze podaé szczegolnie dane dotyczace chordb, ktére moga wptywaé na efektywno$¢ terapii)

63. Jesli Tak — prosze podaé czym byt / jest leczony i z jakim efektem:

D. Stan przedmiotowy:
64. Data badania:

65. Badanie fizykalne (prosze podaé¢ szczegétowo dane dotyczace odchylen w stanie przedmiotowym, ze szczegélnym
uwzglednieniem nieprawidtowos$ci zwigzanych z chorobg zasadnicza)




E. Badania:

66. Oznaczenie profilu kwaséw organicznych w moczu metoda chromatografii zakres normy
gazowej sprzezonej ze spekirometria masowg (GC/MS) na obecno$¢

67.
68.

bursztynyloacetonu:

Data badania

spektrometrii mas

Oznaczenie bursztynyloacetonu w suchej kropli krwi metodg tandemowej

zakres normy

69. Data badania
70. Oznaczenie poziomu alfa-fetoproteiny zakres normy
71. Data badania
72. Oznaczenie iloSciowe stezenia aminokwasoéw w 0soczu — tyrozyna zakres normy
73. Data badania
74. Morfologia krwi, z ptytkami krwi zakres normy
75. Data badania
76. ALAT zakres normy
77. Data badania
78. AspAT zakres normy
79. Data badania
80. Bilirubina catkowita i frakcje zakres normy
81. Data badania
82. Fosfataza alkaliczna zakres normy
83. Data badania
84. GGTP zakres normy
85. Data badania
86. INR zakres normy

87.

Data badania




88.

89.
90.

91.
92.

93.
94.

95.
96.

97.
98.

99.

100.

101.
102.

103.
104.

105.
106.

107.
108.

109.

Czas protrombinowy

Data badania

APPT

Data badania

Biatko catkowite, albuminy we krwi

Data badania

Gazometria

Data badania

Sa4d, potas, chlorki we krwi

Data badania

Wapn, fosfor we krwi

Data badania

Wapn, fosfor w moczu

Data badania

Mocznik, kreatynina we krwi

Data badania

Kwas moczowy we krwi

Data badania

Kwas mMOCzowy w mocCzu

Data badania

Kreatynina w moczu

Data badania

zakres normy

zakres normy

zakres normy

zakres normy

zakres normy

zakres normy

zakres normy

zakres normy

zakres normy

zakres normy

zakres normy




F. Badania obrazowe:

USG jamy brzusznej z oceng watroby
110. Data badania
111. Opis

Badanie oczu z uzyciem lampy szczelinowej
112. Data badania
113. Opis

G. Inne badaniai konsultacje

114. konsultacja dietetyczna (data konsultacji, szczegétowy opis)

115. Okoliczno$ci szczeg6lne, dodatkowo uzasadniajgce konieczno$¢ przydzielenia leku

116. Imig 117. Nazwisko

podpis i pieczgtka lekarza: podpis i pieczgtka Kierownika jednostki

UWAGA!

1. Wniosek bez uzupelienia danych dot. niezbednych badan i konsultacji do rozpoznania i oceny

zaawansowania choroby nie bedzie rozpatrywany.



VIII B.KARTA MONITOROWANIA TERAPII PACJENTA LECZONEGO W RAMACH
PROGRAMU LECZENIE TYROZYNEMII TYPU 1 (HT-1)

ZESPOL KOORDYNACYJNY DS. CHOROB ULTRARZADKICH

(Wypetniong karte, w wersji elektronicznej oraz papierowej, nalezy przesytaé co 6 miesiecy do Zespotu

Koordynacyjnego)
1. Imig 2. Nazwisko
3. PESEL
4. Data urodzenia 5. Nr historii choroby
6. Miejsce zamieszkania pacjenta
7. Rozpoznanie
8. Kiedy wystapity pierwsze objawy choroby
9. Data rozpoznania choroby 10. Data rozpoczecia leczenia
11. Przebieg leczenia (dawka, tolerancja leku) — opis
12. Wynik badania podmiotowego i przedmiotowego w czasie 6 mies. obserwacji (prosze szczegdtowo opisaé rdznice w stanie
przedmiotowym pacjenta w okresie 6 mies. obserwacji)
miesiace obserwacji 0 w okresie 6 nlies. 6 mies.
obserwacji
13. Dawka leku [mg/kg]
14. Dawka podanego leku [mg]
15. Czestosc
16. Czy byly przerwy w leczeniu (jesli tak to jak diugie)
17. Czy wystepowaty objawy niepozadane lub powikfania (je$li
tak to prosze szczegoétowo je opisac)
18. Inne leki (jakie, w jakiej dawce i z jakiego powodu)
19. Inne formy terapii i/lub rehabilitacji (prosze szczegétowo
opisac)
20. Wysokos¢ ciata [cm]
21. Masa ciafa [kg]
22. Powierzchnia ciata




a) Badania dodatkowe wykonane u pacjentow w trakcie monitorowania terapii nalezy
przeprowadzaé co 3-6 miesiecy.

b) U pacjentéw zaraz po rozpoznaniu tyrozynemii typu 1 (zwtaszcza niemowlgt) monitorowanie
leczenia przeprowadzane jest co miesigc.

miesiagce obserwacji 1m-c 2 3 4 5 6

23. oznaczenie bursztynyloacetonu
w suchej kropli krwi metodg
tandemowej spektrometrii mas

24. oznaczenie poziomu alfa-
fetoproteiny

25. oznaczenie iloSciowe stezenia
aminokwasow w 0soczu —
tyrozyna

26. morfologia krwi, z ptytkami krwi

27. ALAT

28. AspAT

29. bilirubina catkowita i frakcje

30. fosfataza alkaliczna

31. GGTP

32. INR

33. czas protrombinowy

34. APPT

35. biatko catkowite, albuminy we
krwi

36. wapn, fosfor we krwi

37. wapn, fosfor w moczu

38. mocznik we krwi

39. kreatynina we krwi

40. kwas moczowy we krwi

41. kwas moczowy w moczu

42. kreatynina w moczu

43. USG jamy brzusznej z oceng watroby (data konsultacji, szczegétowy opis)

44. badanie oczu z uzyciem lampy szczelinowej (data konsultacji, szczegdtowy opis)




45. konsultacja dietetyczna (data konsultacji, szczegdtowy opis)

46. Wyniki i daty innych badan i konsultaci

W przypadku wystapienia ryzyka raka watrobowokomérkowego konieczne jest czestsze monitorowanie wraz z wykonaniem
rezonansu magnetycznego jamy brzusznej.

Imie i nazwisko lekarza:

Data

podpis i pieczgtka lekarza

Data

podpis i pieczgtka Kierownika jednostki



VIII C.ZALACZNIK DO WNIOSKU O ZAKWALIFIKOWANIE PACJENTA DO LECZENIA
W PROGRAMIE LECZENIE TYROZYNEMII TYPU 1 (HT-1)

Wyrazam zgodg¢ na przetwarzanie moich danych osobowych w celach wynikajacych z art.
188 oraz art. 188c ustawy o s$wiadczeniach opieki zdrowotnej finansowanych ze $rodkow
publicznych.

Zostalam(em) poinformowana(y) o istocie choroby, mozliwosci wystgpienia objawoéw

niepozadanych i powiktan zastosowanej terapii oraz o mozliwos$ci zaprzestania terapii.

Majac powyzsze na uwadze, wyrazam zgod¢ na leczenie substancjg nitisinonum oraz
zobowigzuje si¢ do przyjmowania tego leku zgodnie z zaleceniami lekarskimi, oraz stawienia si¢ na
badania kontrolne w wyznaczonych terminach.

Data

Podpis pacjenta (w przypadku dziecka podpis rodzicow lub opiekuna)

Data

Podpis lekarza

Administrator danych osobowych, przetwarzajacy dane niezb¢dne przy realizacji programu lekowego
zobowigzany jest do stosowania przepisow Rozporzadzenia Parlamentu Europejskiego i Rady (UE)
2016/679 z dnia 27 kwietnia 2016 r. w sprawie ochrony osob fizycznych w zwigzku z przetwarzaniem
danych osobowych i w sprawie swobodnego przeptywu takich danych oraz uchylenia dyrektywy 95/46/WE
(Ogolne rozporzadzenie o ochronie danych - RODO).



IX.  WZOR WNIOSKU O ZAKWALIFIKOWANIE PACJENTA DO LECZENIA
WRODZONYCH ZESPOLOW AUTOZAPALNYCH

ZESPOL KOORDYNACYJNY D/S CHOROB ULTRARZADKICH
Sekcja D/S. Zespotéw Autozapalnych

WNIOSEK

(Wypelniony wniosek nalezy przestaé w wersji elektronicznej oraz papierowej do Zespotu Koordynacyjnego)

A. Dane personalne pacjenta i nazwa jednostki kierujgcej

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 dotyczgce rodzicow/opiekunéw dziecka:
Ojciec:
9. Imie 10. Nazwisko

Matka:
11. Imie 12. Nazwisko

Opiekun:
13. Imie 14. Nazwisko

Miejsce zamieszkania pacjenta:

15. Miejscowos¢ 16. Kod
17. Poczta 18. Ulica

19. Nrdomu 20. Nrmieszkania 21. Woj.
22. Tel. dom. 23. W przypadku dziecka tel. do rodzicdw / opiekundw

Jednostka wystawiajgca wniosek:
24. Pefna nazwa

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

31. Nr karty lub historii choroby pacjenta

Lekarz wystawiajgcy wniosek:
32. Imie 33. Nazwisko

podpis i pieczqtka lekarza: podpis i pieczqtka kierownika jednostki:




B.

34.
37.
%)
C.
40.

Dane auksologiczne pacjenta:

Wysoko$¢ ciata (cm) 35. centyl ) 36. Data pomiaru

Masa ciata (kg) 38. centyl ) 39. Data pomiaru

Dane dotyczace pomiaréw antropometrycznych prosze odnies¢ do siatek centylowych wg Palczewskiej i Niedzwieckiej — dotyczy 0s6b<18 roku Zycia

Wywiad:

Informacja o stanie zdrowia rodzicow i rodzenistwa (prosze o szczegdtowe dane w przypadku wystepowania choroby w
rodzinie pacjenta:

L.p.

Data Stopien Czy jest leczony
rozpoznania | pokrewien- (Tak/Nie, jezeli tak to od kiedy
choroby stwa i z jakim efektem)

Data

Imie i nazwisko .
urodzenia

41.

42.
43.
44,
45.
46.
47.
48.

49.

50.

51.

52.
53.
54.

55.

56.

57.

58.

59.

60.

61.

PROSZE ODPOWIEDZIEC NA PONIZSZE PYTANIA DOTYCZACE DOTYCHCZASOWEGO PRZEBIEGU CHOROBY
zakreslajac wtasciwg odpowiedz lub opisowo:

Kiedy wystapity pierwsze objawy choroby ( wiek w miesiacach lub latach ) i jaki miaty charakter ?
Kiedy i jaki wrodzony zespét autozapalny rozpoznano u pacjenta?.

Czy objawy wystepujg stale? TAK / NIE

Czy objawy majg charakter nawrotowy TAK / NIE

Jesli TAK w pkt 43., to jak czesto wystepujg nawroty od _ do__ | $rednio co tygodni

Jesli tak w pkt 43., to czy objawy nawracajg z regularno$cig do 2 tygodni? TAK/NIE

Jak dtugo trwajg nawroty objawéw: od __ do dni, Srednio dni

Czy w czasie epizoddw obserwuije sie goraczke powyzej 38,5 stopni? NIGDY / RZADKO / CZASAMI / CZESTO / ZAWSZE
Czy w czasie epizoddw obserwuije sie zapalenia stawdw? NIGDY / RZADKO / CZASAMI / CZESTO / ZAWSZE

Jesli tak, to jakich
Czy w czasie epizoddw obserwuije sie bole miesni NIGDY / RZADKO / CZASAMI / CZESTO / ZAWSZE
Jesli tak, to jakich
Czy w czasie epizoddw obserwuije sie bole glowy? NIGDY / RZADKO / CZASAMI / CZESTO / ZAWSZE
Jesli tak, to jakich
Czy w czasie epizoddw obserwuije sie bole stawéw? NIGDY / RZADKO / CZASAMI/ CZESTO / ZAWSZE
Jesli tak, to jakich
Czy w czasie epizoddw obserwuije sie objawy oponowe? NIGDY / RZADKO / CZASAMI / CZESTO / ZAWSZE

Czy w czasie epizoddw obserwuije sie obrzeki wokét oczu? NIGDY / RZADKO / CZASAMI | CZESTO / ZAWSZE

Czy w czasie epizodow obserwuje sie zapalenie bfony naczyniowej oczu ? NIGDY / RZADKO / CZASAMI/ CZESTO /
ZAWSZE

Czy w czasie epizodow obserwuje sie zmiany na $luzéwkach jamy ustnej ? NIGDY / RZADKO / CZASAMI / CZESTO /
ZAWSZE

Jesli tak, to jakie
Czy w czasie epizoddw obserwuje sie zmiany na migdatkach podniebiennych ? NIGDY / RZADKO / CZASAMI/ CZESTO /
ZAWSZE. Jesli tak, to jakie

Czy w czasie epizoddw obserwuije sie powigkszenie weztéw chtonnych ? NIGDY / RZADKO / CZASAMI / CZESTO/
ZAWSZE. Jesli tak, to jakich

Czy w czasie epizoddw obserwuije sie kaszel ilub bdle w klatce piersiowej i/lub wysieki w optucnej ? NIGDY / RZADKO /
CZASAMI / CZESTO / ZAWSZE. Jesli tak, to opisz
Czy w czasie epizoddw obserwuije sie bole brzucha ? NIGDY / RZADKO / CZASAMI/ CZESTO / ZAWSZE.
Jesli tak, to opisz
Czy w czasie epizoddw obserwuije sie biegunki? NIGDY / RZADKO / CZASAMI / CZESTO / ZAWSZE
Jesli tak, to opisz
Czy w czasie epizoddw obserwuije sie krew w stolcu ? NIGDY / RZADKO / CZASAMI / CZESTO / ZAWSZE
Jesli tak, to opisz




62. Czy w czasie epizodéw obserwuije sie zmiany skérne ? NIGDY / RZADKO / CZASAMI / CZESTO / ZAWSZE
Jesli tak, to opisz
63. Czy u pacjenta stwierdzono niedostuch ? TAK/ NIE / NIE WYKONYWANO BADANIA SLUCHU
Jesli tak, to opisz
64. Czy u pacjenta stwierdza sie uposledzenie rozwoju psychoruchowego TAK / NIE
Jesli tak, to opisz
65. Czy u pacjenta stwierdza sie inne objawy/ dolegliwo$ci pomigdzy nawrotami choroby ? TAK/ NIE
Jesli tak, to opisz
66. Czy rozpoznano u pacjenta nadcinienie tetnicze TAK/NIE
Jesli tak, to kiedy, o jakim podtozu i jak leczone
67. Czy rozpoznano u pacjenta niewydolnos¢ nerek i/lub biatkomocz i /lub krwinkomocz  TAK / NIE
Jesli tak, to opisz
68. Czy pacjent byl/jest leczony anakinrg TAK / NIE
jesli tak, to od kiedy, w jakiej dawce i przez kogo

69. Czy pacjent byl/jest leczony innymi lekami TAK/NIE
Jesli tak, to od kiedy, w jakiej dawce i przez kogo

70. Inne choroby przewlekte TAK/ NIE
Jesli tak, to opisz

(prosze podaé szczegolnie dane dotyczace chordb, ktore moga wptywac na efektywnosé terapii)

D. Stan przedmiotowy:
71. Data badania:

72. Badanie fizykalne (prosze podaé szczegétowo dane dotyczace odchyler w stanie przedmiotowym, ze szczeg6lnym
uwzglednieniem nieprawidtowos$ci zwigzanych z chorobg zasadnicza)

E. Badania:

73. Data badania
74. Morfologia krwi z rozmazem zakres normy

75. Data badania




76.

7.
78.

79.
80.

81.
82.

83.
84.

85.
86.

87.
88.

89.
90.

91.
92.

93.
94.

95.
96.

97.
98.

99.

100.

101.
102.

103.
104.

105.
106.

107.
108.

ALAT

Data badania

AspAT

Data badania

GGTP

Data badania

Ob.

Data badania

CRP

Data badania

SAA

Data badania

Prokalcytonina

Data badania

Ferrytyna

Data badania

Czas protrombinowy

Data badania

APPT

Data badania

D-dimery

Data badania

Fibrynogen

Data badania

Mocznik, kreatynina we krwi

Data badania

Klirens kreatyniny

Data badania

Cisnienie tetnicze skurczowe/rozkurczowe

Data badania

Albuminy i proteinogram

Data badania

Badanie serologiczne HBV i HCV

zakres normy

zakres normy

zakres normy

zakres normy

zakres normy

zakres normy

zakres normy

zakres normy

zakres normy

zakres normy

zakres normy

zakres normy

zakres normy

zakres normy

zakres normy

zakres normy

zakres normy




F. Badania obrazowe:

USG jamy brzusznej z oceng watroby
109. Data badania

110. Opis

Badanie RTG klatki piersiowej
111. Data badania

112. Opis

G. Inne badania i konsultacje ( w zaleznosci od wskazan klinicznych)

113. Konsultacja laryngologiczna z badaniem stuchu (data konsultacji, szczeg6towy opis)

114. Konsultacja neurologiczna z/bez badaniem obrazowym OUN (data konsultacji, szczegdtowy opis)

115. Konsultacja okulistyczna z badaniem odcinka przedniego i dna oka (data konsultacji, szczegétowy opis)

116. onsultacja kardiologiczna z badaniem ECHO serca (data konsultacji, szczegétowy opis)




117. Konsultacja stomatologiczna (data konsultacji, szczegdtowy opis)

118. Badania genetyczne w kierunku zespotéw autozapalnych (data, szczegdtowy opis)

119. Okoliczno$ci szczegolne, dodatkowo uzasadniajace konieczno$¢ przydzielenia leku

120. Imig 121. Nazwisko

podpis i pieczqtka lekarza: podpis i pieczqtka Kierownika jednostki:

UWAGA!

Whiosek bez uzupetnienia danych dotyczacych niezbednych badan i konsultacji do rozpoznania i oceny
zaawansowania choroby nie bedzie rozpatrywany.

Whiosek nalezy wysta¢ na adres sekretariatu Zespolu Koordynacyjnego ds. choréb ultrarzadkich
z dopiskiem ,,Sekcja ds. Zespolow Autozapalnych”.
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IXB. KARTA MONITOROWANIA TERAPII PACJENTA LECZONEGO W RAMACH

—_

12.

= ©® N e s w

. Przebieg leczenia (dawka, tolerancja leku) — opis

PROGRAMU LECZENIA WRODZONYCH ZESPOLOW AUTOZAPALNYCH
ZESPOL KOORDYNACYJNY D/S CHOROB ULTRARZADKICH

Sekcja D/S. Zespotéw Autozapalnych

(Wypetniong karte, w wersji elektronicznej oraz papierowej, nalezy przesytaé co 6 miesigcy do Zespotu

Koordynacyjnego)
Imie 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

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

w okresie 6 mies.

o 6 mies.
obserwacji

miesiace obserwacji 0

13.

Dawka leku [mg/kg]

14.

Dawka podanego leku [mg]

15.

Czesto$¢ podawanego leku

16.

Czy byty przerwy w leczeniu (jesli tak to jak diugie)

17.

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

18.

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

19.

Inne formy terapii ilub rehabilitacji (prosze szczegoétowo
opisac)

20.

Wysoko$c¢ ciata [cm]

21.

Masa ciata [kg]

22.

Powierzchnia ciata

a) Badania dodatkowe wykonane u pacjentéw w trakcie monitorowania terapii nalezy przeprowadzac¢
co 3-6 miesiecy (w zaleznosci od wieku pacjenta, stanu klinicznego i odpowiedzi na leczenie): nie
rzadziej niz raz na 8 tygodni w pierwszych 6 miesigcach leczenia i nie rzadziej niz raz na 6 miesiecy
w kolejnych
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miesigce obserwacji 1m-c 2 3 4

23. OB

24. CRP

25. SAA

26. morfologia krwi, z rozmazem

27. ALAT

28. AspAT

29. GGTP

30. D-dimery

31. APPT

32. INR

33. czas protrombinowy

34. APPT

35. biatko catkowite, albuminy we krwi

36. badanie ogélne moczu

37. mocznik we krwi

38. kreatynina we krwi

39. klirens kreatyniny

40. cinienie tetnicze

BADANIA OPCJONALNE w zaleznosci od wskazan klinicznych

41. Konsultacja laryngologiczna z badaniem stuchu (data konsultacji, szczegétowy opis)

42. Konsultacja neurologiczna z/bez badaniem obrazowym OUN (data konsultaciji, szczegotowy opis)

43. Konsultacja okulistyczna z badaniem odcinka przedniego i dna oka (data konsultacji, szczegdtowy opis)




44, Wyniki i daty innych badan i konsultacji

Imie i nazwisko lekarza:

Data

Data

podpis i pieczqtka lekarza:

podpis i pieczqtka Kierownika jednostki:
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IX C. ZALACZNIK DO WNIOSKU O ZAKWALIFIKOWANIE PACJENTA DO LECZENIA
WRODZONYCH ZESPOLOW AUTOZAPALNYCH

Wyrazam zgod¢ na przetwarzanie moich danych osobowych w celach wynikajacych z art.

188 oraz 188c ustawy o swiadczeniach opieki zdrowotnej finansowanych ze srodkow publicznych.

Zostatam(em) poinformowana(y) o istocie choroby, mozliwosci wystapienia objawow

niepozadanych i powiktan zastosowanej terapii oraz o mozliwo$ci zaprzestania terapii.

Majac powyzsze na uwadze, wyrazam zgode na leczenie (mojego dziecka*) substancjg
czynng anakinra oraz zobowigzuj¢ si¢ do przyjmowania (podawania*) tego leku zgodnie
z zaleceniami lekarskimi, oraz stawienia si¢ na badania kontrolne w wyznaczonych terminach.

Data

Podpis pacjenta (w przypadku dziecka podpis rodzicow lub opiekuna)

Data

Podpis lekarza

Administrator danych osobowych, przetwarzajacy dane niezbedne przy realizacji programu lekowego
zobowigzany jest do stosowania przepisow Rozporzadzenia Parlamentu Europejskiego i Rady (UE)
2016/679 z dnia 27 kwietnia 2016 r. w sprawie ochrony osob fizycznych w zwigzku z przetwarzaniem
danych osobowych i w sprawie swobodnego przeptywu takich danych oraz uchylenia dyrektywy 95/46/WE
(Ogolne rozporzadzenie o ochronie danych — RODO).
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X. WZOR WNIOSKU O ZAKWALIFIKOWANIE PACJENTA DO LECZENIA W
PROGRAMIE LECZENIE CHOROBY FABRY’EGO

ZESPOL KOORDYNACYJNY DS. CHOROB ULTRARZADKICH

WNIOSEK

(Wypetniony wniosek nalezy przesta¢ w wersji elektronicznej oraz papierowej do Zespotu Koordynacyjnego)

A. Dane personalne pacjenta i nazwa jednostki kierujgcej

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

W przypadku dziecka prosze poda¢ dane dotyczgce 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. Nrmieszkania 21. Woj.
22. Tel. dom. 23. W przypadku dziecka tel. do rodzicéw / opiekunéw

Jednostka wystawiajgca wniosek:
24. Pefna nazwa

25. Miejscowos¢ 26. Kod
27. Ul 28. Nr
29. Tel. 30. Fax

31. Nrkarty lub historii choroby pacjenta

Lekarz wystawiajgcy wniosek:
32. Imig 33. Nazwisko

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

34. Wysoko$c¢ ciata (cm) 35. centyl )
37. Masa ciata (kg) 38. centyl )

40. Wskaznik masy ciata (BMI)

36. Data pomiaru
39. Data pomiaru

*) Okre$lane dla pacjentéw do 18. r.z, dane dotyczace pomiaréw antropometrycznych prosze odnie$¢ do siatek centylowych wg

Palczewskiej i Niedzwieckiej

C. Wywiad:

41. Informacja o stanie zdrowia rodzicow i rodzefstwa (prosze o szczegdtowe dane w przypadku wystepowania choroby

w rodzinie pacjenta:

Data Data Stopieni Czy jest leczony
L.p. Imie i nazwisko urodzenia rozpoznania |pokrewien- (Tak/Nie, jezeli tak to od kiedy
choroby stwa i z jakim efektem)
1.
2.
3
42. Masa ciata przy urodzeniu (g) 43. Dtugosc ciata (cm) 44, Obwod glowy (cm)
45, Ktéry pordd 46. Ktora cigza 47. Czas trwania cigzywtyg. __ 127

48. Przebieg cigzy prawidtowy (T/N)
49. Nieprawidtowy przebieg cigzy (opis)

gdy N prosze wypei¢ nastepny punkt

“1) ocena pewna, 2 ocena niepewna (zakre$l odpowiednie)

Pordd (T/N):

50. Fizjologiczny, sitami natury 51. Posladkowy

Akcja porodowa (T/N):

54. Samoistna 55. Wspomagana

56. Uraz porodowy
58. Ocena wg skali Apgar: 1 min

59. Przebieg okresu noworodkowego (opis)

52. Ciecie cesarskie

(jesli T - zakres| odpowiednie: vacuum, kleszcze, inne)

53. Inne

57. Niedotlenienie i resuscytacja

5 min

10 min
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Inne dane z wywiadu — w kierunku charakterystycznych objawéw choroby Fabry’ego
(w tym: toleranc;ji ciepta i zimna, bdlu, pocenia sie, objawdw gastrologicznych i angikeratomy)
60. Kiedy wystapity pierwsze objawy choroby i jaki miaty charakter. Prosze poda¢ takze doktadne dane dotyczace postepu

61.

62.

63.

64.

65.

choroby — opis.

Ocena jakosci zycia i bolu na podstawie najbardziej optymalnego w ocenie lekarza prowadzacego kwestionariusza

Posta¢ choroby Fabry'ego*: klasyczna / nieklasyczna
* niepotrzebne skresli¢

Czy pacjent byt leczony (Tak/Nie — jezeli tak to od kiedy, w jakiej dawce, przez kogo, czy obecnie jest w trakcie terapii, jezeli
tak — jaka substancjg czynna)

Inne choroby przewlekte (T/N)
(prosze podaé szczegolnie dane dotyczace chordb, ktére mogg wptywaé na efektywno$¢ terapii)

Jesli Tak — prosze poda¢ czym byt / jest leczony i z jakim efektem:
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D. Stan przedmiotowy:

66. Data badania:

67. Badanie fizykalne (prosze podaé¢ szczeg6towo dane dotyczace odchyler w stanie przedmiotowym, ze szczegélnym
uwzglednieniem nieprawidtowos$ci zwigzanych z chorobg zasadnicza)

E. Badania:

68. Wynik badania genetycznego

69. Data badania

70. Oznaczenie poziomu globotriaozylosfingozyny (lyso-Gb3):

zakres normy 71. Data badania

72. Ocena aktywnosci alfa-galaktozydazy A w leukocytach lub fibroblastach skéry lub osoczu lub surowicy (zgodnie z kryteriami
kwalifikacji)

zakres normy 73. Data badania
74. Morfologia krwi z rozmazem

zakres normy 75. Data badania
76. ALAT

zakres normy 77. Data badania
78. AspAT

zakres normy 79. Data badania
80. Kinaza keratynowa (CK)

zakres normy 81. Data badania
82. Bilirubina catkowita

zakres normy 83. Data badania
84. Badanie ogdlne moczu

zakres normy 85. Data badania
86. Stezenie kreatyniny i mocznika

zakres normy 87. Data badania
88. eGFR

zakres normy 89. Data badania

90. Wydalanie biatka z moczem - proteinuria i albuminuria

zakres normy 91. Data badania
92. Stezenie glukozy na czczo

zakres normy 93. Data badania

94. Lipidogram

zakres normy 95. Data badania

96. Troponina

zakres normy 97. Data badania




F. Badania obrazowe:

USG jamy brzusznej z oceng nerek
98. Data badania
99. Opis

EKG
100. Data badania
101. Opis

Echokardiografia spoczynkowa
102. Data badania
103. Opis

24-godzinne monitorowanie EKG metodg Holtera
104. Data badania
105. Opis

Rezonans magnetyczny mézgu
106. Data badania
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107. Opis

G. Inne badaniai konsultacje

108. Konsultacja kardiologiczna (data konsultacji, szczegdtowy opis)

109. Konsultacja nefrologiczna (data konsultacji, szczegdtowy opis)

110. Konsultacja neurologiczna (data konsultacji, szczeg6towy opis)

111. Okoliczno$ci szczeg6lne, dodatkowo uzasadniajgce konieczno$¢ przydzielenia leku

112. Imie 113. Nazwisko

podpis i pieczgtka lekarza: podpis i pieczgtka Kierownika jednostki

UWAGA!

1. Wniosek bez uzupetnienia danych dot. niezbgdnych badan i konsultacji do rozpoznania i oceny
zaawansowania choroby nie bedzie rozpatrywany.
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XB. KARTA MONITOROWANIA TERAPII PACJENTA LECZONEGO W RAMACH
PROGRAMU LECZENIE CHOROBY FABRY EGO

ZESPOL KOORDYNACYJNY DS. CHOROB ULTRARZADKICH

(Wypetniong karte, w wersji elektronicznej oraz papierowej, nalezy przesytaé co 6 miesiecy do Zespotu

Koordynacyjnego)
1. Imig 2. Nazwisko
3. PESEL
4. Data urodzenia 5. Nr historii choroby
6. Miejsce zamieszkania pacjenta
7. Rozpoznanie
8. Kiedy wystapity pierwsze objawy choroby
9. Data rozpoznania choroby 10. Data rozpoczecia leczenia
11. Przebieg leczenia (dawka, tolerancja leku) — opis

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

L " w okresie 6 mies. .
miesiace obserwacji 0 - 6 mies.
obserwacji

13. Dawka leku [mg/kg]
14. Dawka podanego leku [mg]

15. Czestosc

16. Czy byly przerwy w leczeniu (jesli tak to jak diugie)

17. Czy wystepowaty objawy niepozadane lub powikfania (je$li
tak to prosze szczegoétowo je opisac)

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

19. Inne formy terapii i/lub rehabilitacji (prosze szczegétowo
opisac)
20. Wysokos¢ ciata [cm]

21. Masa ciafa [kg]




a) Badania dodatkowe wykonane u pacjentéw w trakcie monitorowania terapii nalezy
przeprowadzaé co 6 miesiecy.

Badanie Wynik Norma
22. morfologia krwi z rozmazem
23. ALAT
24. AspAT

25. kinaza keratynowa (CK)

26. bilirubina catkowita

27. stezenie kreatyniny

28. stezenie mocznika

29. eGFR

Wydalenie biatka z moczem:

30. proteinuria

31. albuminuria

32. lipidogram

33. poziom lyso-Gb3

*

34. ocena miana przeciwciat przeciwko alfa-galaktozydazie

*w uzasadnionych przypadkach

35. EKG (data konsultacji, szczegdtowy opis)

36. Echokardiografia spoczynkowa (data konsultacji, szczegdtowy opis)

37. 24-godzinne monitorowanie EKG metodg Holtera (data konsultacji, szczeg6towy opis w uzasadnionych przypadkach)




38. Konsultacja kardiologiczne (data konsultacji, szczegétowy opis)

39. konsultacja neurologiczna (data konsultacji, szczegétowy opis)

40. konsultacja nefrologiczna (data konsultacji, szczegétowy opis)

41. Rezonans magnetyczny OUN (data konsultacji, szczeg6towy opis, w uzasadnionych przypadkach)

42. Badanie fizykalne (prosze poda¢ szczegdtowo dane dotyczace odchylen w stanie przedmiotowym, ze szczegdlnym
uwzglednieniem nieprawidtowosci zwigzanych z chorobg zasadnicza)




43. Wywiad w kierunku charakterystycznych objawéw choroby Fabry'ego (w tym tolerancji ciepta, zimna, bélu, pocenia,
objawdw gastrologicznych i angiokeratomy) oraz tolerancji wlewow

44. Ocena jakosci zycia i bélu na podstawie najbardziej optymalnego w ocenie lekarza prowadzacego kwestionariusza

45. Wyniki i daty innych badan i konsultacii

Imig i nazwisko lekarza:

Data

podpis i pieczgtka lekarza

Data

podpis i pieczgtka Kierownika jednostki



X C. ZALACZNIK DO WNIOSKU O ZAKWALIFIKOWANIE PACJENTA DO LECZENIA
W PROGRAMIE LECZENIE CHOROBY FABRY EGO

Wyrazam zgodg¢ na przetwarzanie moich danych osobowych w celach wynikajacych z art.
188 oraz art. 188c ustawy o s$wiadczeniach opieki zdrowotnej finansowanych ze $rodkow
publicznych.

Zostalam(em) poinformowana(y) o istocie choroby, mozliwosci wystgpienia objawoéw

niepozadanych i powiktan zastosowanej terapii oraz o mozliwosci zaprzestania terapii.

Majac powyzsze na uwadze, wyrazam zgode na leczenie substancja agalazydaza
alfa/agalazydaza beta* oraz zobowiagzuj¢ si¢ do przyjmowania tego leku zgodnie z zaleceniami
lekarskimi, oraz stawienia si¢ na badania kontrolne w wyznaczonych terminach.

Data

Podpis pacjenta (w przypadku dziecka podpis rodzicow lub opiekuna)

Data

Podpis lekarza

Administrator danych osobowych, przetwarzajacy dane niezbedne przy realizacji programu lekowego
zobowigzany jest do stosowania przepisow Rozporzadzenia Parlamentu Europejskiego i Rady (UE)
2016/679 z dnia 27 kwietnia 2016 r. w sprawie ochrony osob fizycznych w zwigzku z przetwarzaniem
danych osobowych i w sprawie swobodnego przeptywu takich danych oraz uchylenia dyrektywy 95/46/WE
(Ogolne rozporzadzenie o ochronie danych - RODO).

* niepotrzebne skresli¢



