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Rekomendacja nr 133/2024
z dnia 22 listopada 2024 r.
Prezesa Agencji Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji

w sprawie zasadnosci kwalifikacji Swiadczenia opieki zdrowotnej
»,Badania przesiewowe w kierunku hipercholesterolemii rodzinnej
realizowane jako element badania bilansowego wykonywanego
na etapie rocznego obowigzkowego przygotowania
przedszkolnego” jako swiadczenia gwarantowanego

Prezes Agencji rekomenduje zakwalifikowanie Swiadczenia opieki zdrowotnej ,Badania
przesiewowe w kierunku hipercholesterolemii rodzinnej realizowane jako element badania
bilansowego wykonywanego na etapie rocznego obowigzkowego przygotowania
przedszkolnego” jako S$wiadczenia gwarantowanego zzakresu podstawowe] opieki
zdrowotne;.

Uzasadnienie rekomendacji

Proponowane rozwigzanie stanowi rozszerzenie dostepnego obecnie badania bilansowego
wykonywanego na etapie obowigzkowego rocznego przygotowania przedszkolnego
o badanie przesiewowe w kierunku hipercholesterolemii rodzinnej (FH) poprzez
uwzglednienie oznaczania parametréow lipidowych: cholesterol catkowity, cholesterol HDL,
cholesterol nie-HDL, cholesterol LDL, triglicerydy.

Aktualnie badanie profilu lipidowego finansowane jest w ramach $wiadczen z zakresu
podstawowej opieki zdrowotnej, niemniej nie stanowi ono badania przesiewowego jako
elementu bilansu zdrowia.

Odnalezione wytyczne kliniczne rekomendujg wprowadzanie programéw badan
przesiewowych celem wczesnego wykrywania hipercholesterolemii rodzinnej u dzieci.

Uwzgledniono wyniki dwdch prospektywnych badan jednoramiennych, tj. Kordonouri 2023
oraz Thajer 2022/Kreissl 2019, ktore wskazuja, ze badania przesiewowe stanowig skuteczng
metode wczesnego wykrywania nieprawidtowego poziomu cholesterolu u dzieci. Zaréwno
badania uniwersalne, jak i selektywne przyczyniajg sie do identyfikacji dzieci z FH. Nalezy
mie¢ na uwadze, ze dane pochodzg ze zrédet o niskiej wiarygodnosci.

Oszacowane prognozowane wydatki ptatnika publicznego wyniosg okoto 4,4 min zt (maks.
9,5 min zt) w | roku oraz 4,1 min zt (maks. 8,9 min zt) w Il roku. Na wyniki szacowanych
wydatkow ptatnika publicznego majg wptyw gtdwnie zatozenia dotyczgce liczby uczestnikdw
poddanych badaniu bilansowemu oraz przesiewowemu w kierunku FH, a takze kosztéw
oznaczenia profilu lipidowego. Przeprowadzona analiza obarczona jest niepewnoscig
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zwigzang m.in. z odsetkiem uczestnictwa w badaniach. W zwigzku z powyzszym w przypadku
podjecia decyzji o zakwalifikowaniu ocenianego $wiadczenia jako $wiadczenia
gwarantowanego z zakresu podstawowej opieki zdrowotnej, bedzie konieczna rzeczywista
wycena procedury.

Przedmiot wniosku

Zlecenie Ministra Zdrowia dotyczy oceny zasadnosci zakwalifikowania swiadczenia opieki
zdrowotnej: ,Badania przesiewowe w kierunku hipercholesterolemii rodzinnej realizowane jako
element badania bilansowego wykonywanego na etapie rocznego obowigzkowego przygotowania
przedszkolnego ” jako Swiadczenia gwarantowanego z zakresu podstawowej opieki zdrowotnej,
na podstawie art. 31 ¢ ustawy o Swiadczeniach opieki zdrowotnej finansowanych ze srodkéw
publicznych (Dz. U. z 2024 r., poz. 146 z pdzn. zm.).

Problem zdrowotny

Hipercholesterolemia rodzinna (FH, ang. familial hypercholesterolemia) to dyslipidemia, ktéra
przyczynia sie do przedwczesnej choroby uktadu sercowo-naczyniowego (CVD, ang. cardiovascular
diseases) z powodu utrzymujgcego sie przez cate zycie zwiekszonego stezenia frakcji cholesterolu
lipoprotein o niskiej gestosci (LDL-C) w osoczu. Jezeli stan ten pozostawi sie bez leczenia, u mezczyzn
z heterozygotyczng FH (HeFH) choroba niedokrwienna serca (CAD, ang. coronary artery disease)
rozwija sie typowo przed ukoniczeniem 55. r.z., a u kobiet przed ukonczeniem 60. r.z. Szacuje sie,
Ze u 0s6b z potwierdzong lub prawdopodobng heterozygotyczng hipercholesterolemig rodzinng
(HeFH) ryzyko CHD (ang. coronary heart disease) jest zwiekszone co najmniej 10-krotnie. Wczesna
diagnoza i odpowiednie leczenie moga zmniejszy¢ ryzyko CAD.

Szacuje sie, ze w populacji polskiej 1 na 250 oséb w wieku 20-74 lat oséb ma nieprawidtowy gen
odpowiedzialny za hipercholesterolemie, co oznacza, ze na rodzinng hipercholesterolemie choruje
0,4% wszystkich oséb w populacji ogdlnej. W Polsce FA wystepuje u okoto 80 000 oséb, bowiem
wystepuje niska rozpoznawalnos¢ tej choroby.

Alternatywna technologia medyczna

Aktualnie badania biochemiczne, w tym cholesterol catkowity, cholesterol HDL, cholesterol LDL,
triglicerydy, cholesterol nie-HDL finansowane s3 ze S$rodkdéw publicznych na podstawie
rozporzadzenia Ministra Zdrowia z dnia 24 wrzesnia 2013 r. w sprawie $wiadczen gwarantowanych
z zakresu podstawowej opieki zdrowotnej, przy czym nie stanowig badan przesiewowych, jako
element bilansu zdrowia w kierunku hipercholesterolemii rodzinne;j.

Opis wnioskowanego $wiadczenia

Whioskowane $wiadczenie obejmuje badanie przesiewowe w kierunku hipercholesterolemii
rodzinnej realizowane jako element badania bilansowego wykonywanego w populacji w wieku 5-7
lat na etapie rocznego obowigzkowego przygotowania przedszkolnego z uwzglednieniem badan,
tj. cholesterol catkowity, cholesterol HDL, cholesterol LDL, triglicerydy, cholesterol nie-HDL (wartos¢
wyliczana).

Badanie prowadzone bedzie na probce krwi zylnej pobranej na czczo. W przypadku wykrycia
nieprawidtowosci w zakresie poziomu cholesterolu LDL (> 130 mg/dl) konieczne bedzie powtdrne
badanie probki zylnej, aby potwierdzi¢c i usredni¢ oznaczenia. W przypadku potwierdzenia
nieprawidtowosci lekarz wykonujagcy badanie bilansowe kieruje pacjenta do leczenia
specjalistycznego w poradni endokrynologicznej, diabetologicznej lub choréb metabolicznych dla
dzieci.
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Ocena skutecznosci (klinicznej oraz praktycznej) i bezpieczeristwa

Ocena ta polega na zebraniu danych o konsekwencjach zdrowotnych (skutecznosc i bezpieczeristwo)
wynikajgcych z zastosowania nowej terapii w danym problemie zdrowotnym oraz innych terapii, ktére
w danym momencie sq finansowane ze srodkdéw publicznych istanowiq alternatywne leczenie
dostepne w danym problemie zdrowotnym. Nastepnie ocena ta wymaga okreslenia wiarygodnosci
zebranych danych oraz porédwnania wynikdw dotyczgcych skutecznosci i bezpieczeristwa nowej
terapii wzgledem terapii juz dostepnych w leczeniu danego problemu zdrowotnego.

Na podstawie powyZszego ocena skutecznosci i bezpieczeristwa pozwala na uzyskanie odpowiedzi
na pytanie o wielkos¢ efektu zdrowotnego (zaréwno w zakresie skutecznosci, jak i bezpieczeristwa),
ktorego nalezy oczekiwaé wzgledem nowej terapii w poréwnaniu do innych rozwazanych opcji
terapeutycznych.

W wyniku wyszukiwania odnaleziono dwa jednoramienne, prospektywne badania:

— NCT02750527 (Kordonouri 2023) — badanie oceniajgce wykonalnos¢uniwersalnego badania
przesiewowego w kierunku FH poprzez pomiar stezenia cholesterolu frakcji lipoprotein o matej
gestosci (LDL-C) u dzieci o medianie wieku 3,9 lat. Do badania wigczono 15 009 dzieci, w tym
w 496 przypadkach nie wykonano pomaru LDL-C, zuwagi na zbyt matg objetos¢ probki
lub hemolize prébki. W badaniu 40,9% populacji miato dodatni wywiad rodzinny w kierunku
hiperlipidemii, a 12% miato co najmniej jednego krewnego pierwszego stopnia z podwyzszonym
stezeniem cholesterolu;

— Thajer 2022, Kreissl 2019! — badanie oceniajace realizacje selektywnego badania przesiewowego
w kierunku rodzinnej hipercholesterolemii u dzieci rozpoczynajgcych nauke szkolng. W publikacji
Thajer 2022 uwzgledniono 344 dzieci w wieku 5-8 r.z, a w publikacji Kreissl 2019 133 dzieci
o medianie wieku 6 lat.

Skutecznosc i bezpieczenstwo

Badanie Kordonouri 2023 wykazato, ze podczas przesiewowego badania dzieci w wieku 2-6 lat
w kierunku rodzinnej hipercholesterolemii, mediana stezenia LDL-C wynosita:

— 93 mg/dl w catej badanej grupie, w tym:

o u chtopcéw: 96 mg/dl;

o udziewczynek 91 mg/dl);
— 95 mg/dl u dzieci z dodatnim wywiadem rodzinnym;
— 92 mg/dl u dzieci bez obcigzenia rodzinnego.

W badaniu Kordonouri 2023, sprosréd 14 513 uczestnikdéw 711 oséb (5%) miato stezenie LDL-C
przekraczajgce 135 mg/dl (3,5 mmol/L), a 142 osoby (1%) miaty stezenie LDL-C wyzsze niz 160 mg/dlI.

W publikacjach Thajer 2022 oraz Kreissl 2019 przedstawiono wyniki selektywnego badania
przesiewowego przeprowadzonego u dzieci w wieku 5-8 lat. Odnotowano:

— mediane stezen lipiddw na poziomie:
o cholesterol catkowity (TC): 159 mg/dI,
o tréjglicerydy (TG): 114 mg/dl,
o HDL-C: 58 mg/dI,
o LDL-C: 76 mg/dl,

1 Obie publikacje dotyczg programu badan przesiewowych przeprowadzonych w Wiedniu. Od stycznia do maja 2017 - Kreisll 2019 oraz od
stycznia 2017 do maja 2022 - Thajer 2020,
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o nie-HDL-C: 100 mg/dI.
— U 2% dzieci wysokie stezenie LDL-C (2160 mg/dl) oraz nie-HDL-C (2190 mg/dl);
— U 4% dzieci stezenia graniczne LDL-C (2130 mg/dl) oraz nie-HDL-C (2160 mg/dI).

Ponadto w publikacji Kreissl 2019 wykazano, ze selektywne badania przesiewowe charakteryzowaty
sie czutoscig na poziomie 60% oraz swoistoscig wynoszacg 97%.

Ograniczenia

Wtaczone badania charakteryzujg sie niskg wiarygodnoscia, tym samym wnioskowanie na ich
podstawie jest ograniczone.

Ponadto odnalezione badanie opisane w publikacjach Kreissl 2019 i Thajer 2022 opiera sie
na stosunkowo matej grupie badanych (105-344 dzieci), co ogranicza mozliwos¢ uogdlnienia
wynikdéw na szerszg populacje.

Propozycje instrumentdéw dzielenia ryzyka

Nie dotyczy.

Ocena ekonomiczna, w tym szacunek kosztow do uzyskiwanych efektow zdrowotnych

Ocena ekonomiczna polega na oszacowaniu i zestawieniu kosztow i efektow zdrowotnych, jakie mogq
wigzaé sie z zastosowaniem u pojedynczego pacjenta nowej terapii zamiast terapii
juz refundowanych.

Koszty terapii szacowane sq w walucie naszego kraju, a efekty zdrowotne wyrazone sq najczesciej
w zyskanych latach zycia (LYG, life years gained) lub w latach Zycia przezytych w petnym zdrowiu
(QALY, quality adjusted life years) wskutek zastosowania terapii.

Zestawienie wartosci dotyczqgcych kosztow i efektow zwigzanych z zastosowaniem nowej terapii
i porownanie ich do kosztow i efektow terapii juz refundowanych pozwala na uzyskanie odpowiedzi
na pytanie, czy efekt zdrowotny uzyskany u pojedynczego pacjenta dzieki nowej terapii wigze sie
zZ wyzszym kosztem w poréwnaniu do terapii juz refundowanych.

Uzyskane wyniki wskaznika kosztow-efektow zdrowotnych porownuje sie z tzw. progiem
optacalnosci, czyli wynikiem, ktéry sygnalizuje, ze przy zasobnosci naszego kraju (wyrazonej w PKB)
maksymalny koszt nowej terapii, ktora ma wigza¢ sie z uzyskaniem jednostkowego efektu
zdrowotnego (1 LYG lub 1 QALY) w poréwnaniu do terapii juz dostepnych, nie powinien przekracza¢
trzykrotnosci PKB per capita.

Aktualnie prég optacalnosci wynosi 217 614 zt (3 x 72 547 z1).

WskaZnik kosztéw-efektow zdrowotnych nie szacuje i nie wyznacza wartosci Zycia, pozwala jedynie
ocenic i m. in. na tej podstawie dokonac wyboru terapii zwigzanej z potencjalnie najlepszym.

Odnaleziono dwie analizy dotyczace efektywnosci kosztowej i kosztdw uzytecznosci
przeprowadzania badan przesiewowych w kierunku hipercholesterolemii rodzinnej u dzieci w wieku
5-7 lat:

— Araujo 2023 (Argentyna) - ocena oczekiwanej optacalnosci powszechnych badan przesiewowych
u dzieci celem wczesnego rozpoznania rodzinnej hipercholesterolemii w Argentynie przy uzyciu
modelu probabilistycznego. Przyjeto 60-letni horyzont czasowy;

— Pelczarska 2018 (Polska) - ocena uzasadnienia ekonomicznego réznych podejs¢ do badan
przesiewowych w kierunku FH w Polsce u dzieci i mtodych dorostych oraz po pierwszym
wystgpieniu ostrej choroby wiencowej, w potaczeniu z kaskadowym badaniem przesiewowym
krewnych. Przyjeto dozywotni horyzont czasowy.
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W badaniu Araujo (2023), w analizie bazowej kazde zidentyfikowane dziecko, ktére stosowato sie
do zalecen dotyczgcych wizyt kontrolnych i leczenia, zyskiwato srednio 8 lat zycia bez wystgpienia
zdarzen sercowo-naczyniowych. ICER wynosit 1 465 USD (5 921 zt) i 1 726 USD (6 976 zt) przy stopie
dyskontowej 5%.

Z kolei w badaniu Pelczarska 2018 catkowity ICUR wynosi 4 555 zi, natomiast dla screeningu
populacyjnego 6 857 zt, a dla screeningu kaskadowego 1 361 zt. ICUR dla screeningu populacyjnego
wynosi 6 857 zt. Wartosci te znajduja sie ponizej progu optacalnosci.

Wskazanie czy zachodza okolicznosci, o ktérych mowa w art. 13 ust. 3 ustawy z dnia
12 maja 2011 r. o refundacji lekéw, srodkéw spoiywczych specjalnego przeznaczenia
zywieniowego oraz wyrobow medycznych (Dz. U. z 2024 r. poz. 930, z pézn. zm.)

Jezeli analiza kliniczna wnioskodawcy nie zawiera randomizowanych badan klinicznych dowodzgcych
wyzZszosci leku nad technologiami medycznymi dotychczas refundowanymi w danym wskazaniu, to
cena zbytu netto leku musi by¢ skalkulowana w taki sposob, aby koszt stosowania leku
wnioskowanego do objecia refundacjg nie byt wyzszy niz koszt technologii medycznej
o najkorzystniejszym wspofczynniku uzyskiwanych efektow zdrowotnych do kosztow ich uzyskania.

Nie dotyczy.

Ocena wptywu na system ochrony zdrowia, w tym wptywu na budzet ptatnika publicznego
Ocena wptywu na system ochrony zdrowia sktada sie z dwdch istotnych czesci.

Po pierwsze, w analizie wpfywu na budzet ptatnika, pozwala na oszacowanie potencjalnych
wydatkow zwigzanych z finansowaniem nowej terapii ze Srodkow publicznych.

Szacunki dotyczqce wydatkow zwigzanych z nowgq terapiq (scenariusz ,jutro”) sq porownywane z tym
ile aktualnie wydajemy na leczenie danego problemu zdrowotnego (scenariusz ,dzis”). Na tej
podstawie mozliwa jest ocena, czy nowa terapia bedzie wigzac sie z koniecznoscig przeznaczenia
wyzZszych srodkéw na leczenie danego problemu zdrowotnego, czy tez wiqze sie z uzyskaniem
oszczednosci w budzecie ptatnika.

Ocena wpfywu na budzet pozwala na stwierdzenie, czy ptatnik posiada odpowiednie zasoby
na finansowanie danej technologii.

Ocena wptywu na system ochrony zdrowia w drugiej czesci odpowiada na pytanie jak decyzja
o finansowaniu nowej terapii moze wptyng¢ na organizacje udzielania swiadczen (szczegdlinie
w kontekscie dostosowania do wymogdw realizacji nowej terapii) oraz na dostepnos¢ innych
Swiadczen opieki zdrowotne;.

Analize wptywu na budzet w przypadku podjecia pozytywnej decyzji o finansowaniu ze srodkéw
publicznych badania przesiewowego w kierunku FH realizowanego jako element badania
bilansowego wykonywanego na etapie rocznego obowigzkowego przygotowania przedszkolnego
przeprowadzono z perspektywy ptatnika publicznego (NFZ) w dwuletnim horyzoncie czasowym.

Uwzgledniono koszty zgodnie z Zarzgdzeniem nr 106/2023/DSOZ Prezesa NFZ, ktore okresla wycene
produktu rozliczeniowego 5.01.02.6000025 — kontrolnego profilu lipidowego na poziomie 23,71 zt,
realizowanego w ramach $wiadczenia 18.7110.001.02 Profilaktyka 40 PLUS. Zatozono, ze wskazany
produkt rozliczeniowy zawiera powszechnie wykonywane oznaczenia w ramach komercyjnie
dostepnych badan profilu lipidowego, tj. TC, HDL, LDL, TG.
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Liczebno$¢ populacji docelowej oszacowano na 175 3712 (maks. 377 7023) w | roku oraz 164 234
(maks. 353 717) w Il roku.

Wyniki analizy wptywu na budzet wskazujg, ze w przypadku finansowania badan przesiewowych
w kierunku hipercholesterolemii rodzinnej w ramach bilansu zdrowia wykonywanego na etapie
rocznego obowigzkowego przygotowania przedszkolnego prognozowane wydatki ptatnika wyniosa:

—  wlroku:

o W scenariuszu bazowym: 4,4 min zt;

o w scenariuszu maksymalnym: 9,5 min zt;
—  w llroku:

O W scenariuszu bazowym: 4,1 min zt;

o w scenariuszu maksymalnym: 8,9 min zt.
Opinia i oszacowania NFZ

Zgodnie z oszacowaniami NFZ, w oparciu o aktualne dane sprawozdawczo-rozliczeniowe, koszty
zakwalifikowania analizowanego swiadczenia beda sie ksztattowaty na poziomie ok. 5,3 min zt rocznie.

Dodatkowo wskazano, ze z uwagi na przedstawiony procent wykonania badania bilansowego zasadnym jest
uwzglednienie gratyfikacji za wykonane badanie w kierunku hipercholesterolemii rodzinnej po
przeprowadzonym przez lekarza POZ wywiadzie rodzinnym .

Ograniczenia analizy
Na niepewnos¢ oszacowan analizy wptywu na budzet majg wptyw ponizsze czynniki:

— szacunki dotyczace liczebnosci populacji oparto o prognozy ludnosci GUS i zatozonego odsetka
populacji pediatrycznej, u ktérej wykonane zostang badania bilansowe. Rzeczywista liczebnos$¢
populacji uzalezniona jest od wielu czynnikdw, w tym m.in. zaangazowania POZ, checi
uczestnictwa w badaniach bilansowych i ocenianym swiadczeniu, w zwigzku z czym oszacowania
sg obarczone wysoka niepewnoscig;

— U uczestnikéw z podwyzszonym wynikiem LDL-C zaktada sie ponowne wykonanie oznaczenia.
Odsetek ten zostat okreslony na podstawie dostepnej literatury, jednak w rzeczywistosci moze
on roznic sie od przyjetej wartosci;

— koszt oznaczenia profilu lipidowego zostat zatozony na podstawie istniejgcego produktu
rozliczeniowego, dedykowanego populacji oséb dorostych w ramach programu Profilaktyka
40 PLUS;

— wobliczeniach nie uwzgledniono kosztéw zwigzanych z diagnozowaniem nowych przypadkéw FH
(w tym rozpoczeciem leczenia farmakologicznego oraz wizytami u specjalistow), objeciem
dodatkowg opiekg osdb z innymi zaburzeniami lipidowymi oraz oszczednosci wynikajgcych
z unikniecia zdarzen sercowo-naczyniowych i zwigzanych z nimi hospitalizacji, przedwczesnych
zgonodw i utraty zdolnosci do pracy.

Uwagi do proponowanego instrumentu dzielenia ryzyka

Nie dotyczy.

2 Oszacowanie wtasne AOTMIT na podstawie danych NFZ i prognozy ludno$ci GUS — 46,0%;

3 Zatozone 100% uczestnictwo. Liczebno$¢ populacji réwna liczbie dzieci w wieku 6 lat w danym roczniku
(prognoza GUS), pominieto przesuniecia wykonywania bilanséw w 5.i 7. r.z.
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Opinie ekspertow klinicznych

KSOZ zostata przygotowana przez Konsultantéw Krajowych w dziedzinach: pediatrii metabolicznej,
pediatrii, endokrynologii i diabetologii dzieciecej, w zwigzku z powyzszym odstgpiono od formalnego
zasiegniecia opinii.

Wystgpiono o opinie do Konsultant Krajowej w dziedzinie medycyny rodzinnej, niemniej do dnia
przekazania raportu analitycznego nie otrzymano opinii.

Uwagi do opisu swiadczenia

Nie dotyczy.

Omdwienie rozwigzan proponowanych w analizie racjonalizacyjne;j

Przedmiotem analizy racjonalizacyjnej jest identyfikacia mechanizmu, ktérego wprowadzenie
spowoduje uwolnienie srodkéw publicznych w wysokosci odpowiadajgcej co najmniej wzrostowi
kosztow wynikajgcemu z podjecia pozytywnej decyzji o refundacji wnioskowanej technologii
medycznej.

Analiza racjonalizacyjna jest przedktadana jezeli analiza wptywu na budzet podmiotu zobowigzanego
do finansowania swiadczen ze srodkow publicznych wykazuje wzrost kosztow refundacji.

Nie dotyczy.

Omowienie rekomendacji wydawanych w odniesieniu do ocenianej technologii
Rekomendacje kliniczne

Odnaleziono sze$¢ wytycznych klinicznych  dotyczacych rodzinnej hipercholesterolemii,
obejmujgcych zalecenia dotyczace diagnostyki oraz badan przesiewowych wsrdd dzieci (ESC 2022,
ESC 2019, AHA 2018, CCS 2018, FEL 2013, Goldberg 2011).

W czterech dokumentach (ESC 2019, CCS 2018, FEL 2013, Goldberg 2011) podkresla sie zasadnosé
wdrozenia programéw badan przesiewowych celem wczesnego wykrywania hipercholesterolemii
rodzinnej (FH) u dzieci. Badania te powinny obejmowac¢ oznaczanie profilu lipidowego. Zwraca sie
takze uwage na istotng role lekarzy podstawowej opieki zdrowotnej, ktérzy powinni odpowiadac
za przeprowadzanie badan przesiewowych w kierunku zaburzen lipidowych, a w razie potrzeby
kierowa¢ pacjentéw do poradni lipidowych w celu dalszej diagnostyki i leczenia.

W analizowanych dokumentach pojawiajg sie rozbieznosci dotyczgce wieku, w ktdrym powinny by¢
przeprowadzane badania przesiewowe:

— zgodnie z rekomendacjami ESC 2019, optymalny wiek do rozpoczecia badan diagnostycznych
w kierunku hipercholesterolemii rodzinnej (FH) u dzieci to 5. rok zycia, a w przypadku podejrzenia
homozygotycznej postaci FH — wczesniej.

— AHA 2018 oraz FEL 2013 sugerujg, aby badania przesiewowe u dzieci bez obcigzajgcego wywiadu
przeprowadza¢ miedzy 9. a 11. rokiem zycia, a nastepnie powtdrzy¢ pomiar miedzy 17. a 21.
rokiem zycia. W przypadku dzieci, ktérych rodzice majg rozpoznang hipercholesterolemie
rodzinng lub wystepujg u nich czynniki ryzyka, zaleca sie przeprowadzenie oznaczenia profilu
lipoproteinowego juz w 2. roku zycia w celu wykrycia FH Ilub rzadkich postaci
hipercholesterolemii.

Ponadto wszystkie odnalezione wytyczne zalecajg kaskadowe badania przesiewowe u cztonkéw
rodziny pacjentéw z FH, co obejmuje badanie poziomu lipiddw oraz testy genetyczne u krewnych
pierwszego stopnia. To podejscie pozwala na identyfikacje nowych przypadkéw FH w rodzinach
o podwyzszonym ryzyku wystepowania tej choroby.
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Rekomendacje refundacyjne

Odnaleziono informacje dotyczace rozwigzan organizacyjnych i refundacyjnych przyjetych
w 27 krajach (Austria, Australia, Butgaria, Czechy, Dania, Estonia, Grecja, Hiszpania, Irlandia, Kosowo,
Litwa, Luksemburg, totwa, Malta, Niderlandy, Niemcy, Norwegia, Portugalia, Stowacja, Stowenia,
Szwecja, Szwaijcaria, Turcja, Ukraina, Wielka Brytania) w zakresie badan przesiewowych w kierunku
hipercholesterolemii rodzinne;.

Z przegladu rozwigzan wynika, ze nie istnieje jeden uniwersalny model prowadzenia badan
przesiewowych. W niektérych krajach prowadzonych jest kilka form programéw przesiewowych
jednoczesnie. W 17 krajach stosuje sie badania kaskadowe w rdinej formie (ogdlnokrajowe,
pilotazowe, programy instytucjonalne). W 9 krajach zidentyfikowano programy uniwersalnych badan
przesiewowych prowadzone w réznej formie (ogélnokrajowe, pilotazowe, programy instytucjonalne)
— dla dzieci i/lub dorostych, polegajgce na oznaczaniu profilu lipidowego (lub jego sktadowych) z krwi
lub analizie danych medycznych z bazy danych, w tym programy dedykowane osobom
z podejrzeniem lub podwyzszonym ryzykiem FH.

Zidentyfikowano zréznicowane podejscie, co do wykonywanych badan laboratoryjnych. W zaleznosci
od programu, pierwsze oznaczenie obejmuje pomiar TC, LDL-C lub peten profil lipidowy.

Programy badan przesiewowych w kierunku FH polegajgce na oznaczaniu profilu lipidowego (lub jego
sktadowych) z krwi, obejmujgce populacje pediatryczng w wieku okoto 5-7 lat zidentyfikowano w 5
krajach jako:

— regionalne, selektywne programy badan przesiewowych (Austria);

— ogolnokrajowe, selektywne programy badan przesiewowych (Czechy);

— regionalne uniwersalne (powszechne) badania przesiewowe (Luksemburg, Niemcy);
— ogodlnokrajowe uniwersalne (powszechne) badania przesiewowe (Stowenia).

Programy selektywne wymagaty w pierwszym etapie pozytywnego wyniku kwestionariusza
dotyczacego historii dyslipidemii i przedwczesnych zdarzen sercowo-naczyniowych w rodzinie.

PREZES
Daniel Rutkowski

/dokument podpisany elektronicznie/

Podstawa przygotowania rekomendacji

Rekomendacja zostata przygotowana na podstawie zlecenia z dnia 25.09.2024 r. Ministra Zdrowia (znak pisma
DLG.740.105.2023.TK), w sprawie zasadnosci zakwalifikowania $wiadczenia opieki zdrowotnej ,Badanie
przesiewowe w kierunku hipercholesterolemii rodzinnej (ICD-10: E78)” realizowane jako element badania
bilansowego wykonywanego na etapie ,Rocznego obowigzkowego przygotowania przedszkolnego”, jako
Swiadczenia gwarantowanego z zakresu podstawowej opieki zdrowotnej, na podstawie art. 31 c ustawy
o $wiadczeniach opieki zdrowotnej finansowanych ze srodkéw publicznych (Dz. U. z 2024 r., poz. 146 z pdzn.
zm.) po uzyskaniu Stanowiska Rady Przejrzystosci nr 122/2024 z dnia 18 listopada 2024 roku w sprawie
zasadnos$ci kwalifikacji Swiadczenia opieki zdrowotnej ,,Badania przesiewowe w kierunku hipercholesterolemii
rodzinnej realizowane jako element badania bilansowego wykonywanego na etapie rocznego obowigzkowego
przygotowania przedszkolnego” jako $wiadczenia gwarantowanego.
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PiSmiennictwo

1. Stanowisko Rady Przejrzystosci nr 122/2024 z dnia 18 listopada 2024 roku w sprawie zasadnosci
kwalifikacji swiadczenia opieki zdrowotnej ,,Badania przesiewowe w kierunku hipercholesterolemii
rodzinnej realizowane jako element badania bilansowego wykonywanego na etapie rocznego
obowigzkowego przygotowania przedszkolnego” jako $wiadczenia gwarantowanego.

2. Badanie przesiewowe w kierunku hipercholesterolemii rodzinnej realizowane jako element badania
bilansowego wykonywanego na etapie rocznego obowigzkowego przygotowania przedszkolnego.
Ocena zasadnosci zakwalifikowania jako $wiadczenie gwarantowane z zakresu podstawowej opieki
zdrowotnej. Raport analityczny Nr: WS.420.16.2024. Data ukonczenia: 13.11.2024 r.



