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KARTA NIEJAWNOSCI

Dane zakre $lone kolorem zoitym stanowiginformacje publiczne podlegajgce wytgczeniu ze wzgledu na tajemnice przedsigbiorcy
(nie dotyczy).

Zakres wyfaczenia jawnosci: dane objete o$wiadczeniem (nie dotyczy) o zakresie tajemnicy przedsiebiorcy.
Podstawa prawna wyfaczenia jawnosSci: art. 5 ust. 2 ustawy z dnia 6 wrzesnia 2001 r. o dostepie do informacji publicznej
(Dz.U.z2022r.,p0z.902) w zw. z art. 11 ust. 2 ustawyz dnia 16 kwietnia 1993r. o zwalczaniu nieuczciwejkonkurengi (Dz.U.
z2022r., poz. 1233), ant. 35 ust. 4a—4b ustawy z dnia 12maja 2011 r. o refundacjilekow, Srodkow spozywczych spegialnego
przeznaczenia zywieniowego oraz wyrobéw medycznych (Dz.U. z 2024r., poz. 930 zp6zn. zm.)? i art. 35a ustawy z dnia
12maja 2011 r. o refundacji lekéw, Srodkéw spozywczych specjalnego przeznaczenia Zywieniowego oraz wyrobow
medycznych (Dz.U. z 2025 r., poz. 907 z pézn. zm.)%

Organ dokonujgcy wyfaczenia jawnosci: Agencja Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji.

Podmiot, w interesie ktorego dokonano wyigczenia jawnosci: nie dotyczy.

Dane zakreSlone kolorem czarnym stanowig informagie publiczne podlegajgce wytgczeniu ze wzgledu na tajemnice przedsiebiorcow
(nie dotyczy).

Zakres wyfgczenia jawnosci: dane (nie dofyczy) stanowigce tajemnice przedsiebiorcy i dane stanowigce tajemnice
refundacyjna.

Podstawa prawna wyfgczenia jawnosci: art 5 ust 2 ustawy z dnia 6 wrzesnia 2001 r. o dostepie do informagji publicznej
(DzU. z 2022 r, poz. 902) w zw. z art 11 ust 2 ustawy z dnia 16 kwietnia 1993 r. 0 zwalczaniu nieuczciwej konkurencji
(DzU. z2022r, poz. 1233 z pdzn. zm.), art 35 ust 4 —4b ustawy z dnia 12 maja 2011 r. o refundagii lekow, $rodkow spozywcezych
spegialnego przeznaczenia zywieniowego oraz wyrobow medycznych (DzU. z 2025r, poz. 907 z pézn. zm.)' i art 35a ustawy
Z dnia 12 maja 2011 r. o refundagi lekow, Srodkow spozywczych spegalnego przeznaczenia Zywieniowego oraz wyrobéw
medycznych (Dz.U. z 2025, poz. 907 z pézn. zm.f? oraz art 30b ust1 ustawy z dnia 12 maja 2011 r. o refundagji lekéw, Srodkow
spozywczych spegalnego przeznaczenia Zywieniowego oraz wyrobéw medycznych (DzU. z 2025, poz. 907 z p6zn. zm.f?
Organ dokonujacy wyfgczenia jawnosci: Agenga Oceny Technologii Medycznych i Taryfikagii.

Podmiot, w interesie ktorego dokonano wylqczenia jawnosci: (nie dotyczy).

Dane zakreslone kolorem szarym stanowig informacje publiczne podlegajgce wytgczeniu ze wzgledu na tajemnice przedsiebiorcow
(nie dotyczy).

Zakres wylgczenia jawnosci: dane objete o$wiadczeniem (nie dotyczy) o zakresie tajemnicy przedsiebiorcy.
Podstawa prawna wyfgczenia jawnoSci: art. 5 ust. 2 ustawy z dnia 6 wrze$nia 2001 r. o dostepie do informacji publicznej
(Dz.U.z2022r.,p02.902) w zw. z art. 11 ust. 2 ustawyz dnia 16 kwietnia 1993r. o zwalczaniu nieuczciwej konkurengji (Dz.U.
z2022r.,poz. 1233)i art. 35ust. 4a—4bustawy z dnia 12maja 2011 r. o refundacji lekow, Srodkéw spozywczych spegialnego
przeznaczenia zywieniowego oraz wyrobéw medycznych (DzU. z 2025, poz. 907 z p6zn. zm)! i art. 35a ustawy z dnia
12maja 2011 r. o refundagi lekéw, srodkéw spozywczych specjalnego przeznaczenia zywieniowego oraz wyrobéw
medycznych (DzU.z2025r, poz. 907 z p6zn. zm.)?.

Organ dokonujgcy wyfaczenia jawnosci: Agencja Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji.

Podmiot, w interesie ktorego dokonano wyfgczenia jawnosci: nie dotyczy.

Dane zakreslone kolorem czerwonym stanowig informacje publiczne podlegajgce wyfgczeniu ze wzgledu na prywatho$c¢ osoby fizycznej.

Zakres wylfaczenia jawnosci: dane osobowe.

Podstawa prawna wyigczeniajawnosci:art 5 ust1 ustawy z dnia 6 wrze$nia 2001 r. o dostepie do informagji publicznej (Dz.U.
z 2022 r, poz. 902) w zw. z rozporzgdzeniem Parlamentu Europejskiego i Rady (UE) 2016/679 z dnia 27 kwiethia 2016 r. w sprawie
ochrony 0s6b fizycznych w zwigzku z przetwarzaniem danych osobowych iw sprawie swobodnego przeplywu takich danych oraz
uchylenia dyrektywy 9546MVE (ogdlne rozporzadzenie o ochronie danych) (Dz.U. UEL. z 2016r. 119.1).

Organ dokonujgcy wytaczenia jawnosci: Agencja Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji.

Podmiot, w interesie ktérego dokonano wyfgczenia jawnosci: dane osobowe.

" podstawa prawna zakresker danych objgtych taemnica przedsisbiorcy bedacego wnioskodawcg wrozumieniu ustawy z dnia 12 maja 2011 r. o refundacj lekéw,
Srodkdw spozywczych specjahego przeznaczenia  Zywieniowego oraz wyrobdw medycznych (DzU. z 2025 r., poz 907 z pon. zm,)

2 podistawa prawna zakreskeri w analize weryfikacyjnej Agenci danych objetych taiemnicg przedisiebiorcy bedscego wnioskodawcg w rozumieniu ustawy zadnia 12 maja
2011 r. orefundacj lekow, Srodkdw spozywezych speciahego przeznaczenia Zywieniowego oraz wyrobéw medycznych (DzU. z 2025r., poz 907 z pézn. zm.)
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Wykaz wybranych skrotéw

ACTH Kortykotropina

Agencja/ AOTMIT Agencja Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji

AKI Ostre uszkodzenie nerek

AOS Ambulatoryjna opieka specjalistyczna

ARV Leki antyretrowirusowe

ATP Adenozynotréjfosforan

BACC Biopsja aspiracyjna cienkoigtowa

BSPED British Society for Paediatric Endocrinology and Diabetes

Ca Wapn

cAMP Cykliczny adenozyno-3',5'-monofosforan

CaSR Receptor wapniowy

CASR Gen kodujacy receptor biatka

CCCR Wspotczynnik klirensu wapnia/kreatyniny

CPR-XLH Clinical practice recommendations - X-linked hypophosphataemia

DXA Densytometria kosci

EDTA Kwas etylenodiaminotetraoctowy

EKG Elektrokardiogram

ESCEO European Society for Clinical and Economic Aspects ofOsteoporosis, Osteoarthritis and Musculoskeletal Diseases
FA Fosfataza alkaliczna

FEPO4 Wskaznik fosforanu zelaza (l1l)

FGF-23 Czynnik wzrostu fibroblastéw

FHH Rodzinna hiperkalcemia hipokalciuryczna

GHRH Hormon uwalniajgcy hormon wzrostu

GKS glikokortykosteroidy

GnRH Hipogonadyzm hipogonadotropowy

HPT-JT Zespo6t nadczynnosci przytarczyc i guza szczeki lub zuchwy

ICD-10 Miedzynarodowa Statystyczna Klasyfikacja Choréb i Probleméw Zdrowotnych
ICD-9 Miedzynarodowa Klasyfikacja Procedur Medycznych

IWG International Working Group

IWPH International Workshop on Primary Hyperparathyroidism

KS0z Karta Swiadczenia Opieki Zdrowotnej

LSz Leczenie szpitalne

MELAS Miopatia mitochondrialna

MEN1 Zespot mnogich nowotworéw uktadu wydzielania wewnetrznego typu 1
MEN2A Zespot mnogich nowotworéw uktadu wydzielania wewnetrznego typu 2A

MR Rezonans magnetyczny

NFz Narodowy Fundusz Zdrowia

NICE National Institute for Health and Care Excellence
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oPS
OUN
P
PCHN
PET
PHEX
PHPT, PNP
PICO
PLN, zt
PMG
POZ
PRL
PTE
PTH
PTHrP
PTMR
RCT
RTG
SPECT
TK
TmP/GFR
TRP
TSH
USG
XLH

Odwrécona Piramida Swiadczen

Osrodkowy uktad nerwowy

Fosforan nieorganiczny

Przewlekta choroba nerek

Pozytonowa tomografia emisyjna

Gen kodujacy synteze endopeptydazy PHEX
Pierwotna nadczynno$¢ przytarczyc
Populacja, interwencja, komparator, wyniki / punkty koncowe
Ztoty polski

Polish Multidisciplinary Group

Podstawowa Opieka Zdrowotna

Prolaktyna

Polskie Towarzystwo Endokrynologiczne
Parathormon

Peptyd podobny do PTH

Polskie Towarzystwo Medycyny Rodzinnej
Randomizowane badanie kontrolowane
Badanie rentgenowskie

Tomografia emisyjna pojedynczych fotonéw

Tomografia komputerowa

DWSGiZS420.5.2025

Stosunek maksymalnej reabsorpcji fosforanéw (TmP) do filtracji ktebuszkowej (GFR)

Wskaznik resorpcji zwrotnej fosforanow
Hormon tyreotropowy
Badanie ultrasonograficzne

Hipofosfatemia sprzezona zchromosomem X
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1. Podstawowe informacje o zleceniu

Data wptyniecia zlecenia do AOTMIT (dd.mm.rrrr) | znak pisma zlecajgcego:

e zlecenie Ministra Zdrowia z dnia 20.10.2025 r. (znak: DLG.741.82.2025.DG)

Petna nazwa Swiadczenia opieki zdrowotnej (z pisma zlecajgcego) /przedmiot zlecenia:
przygotowanie rekomendacji Prezesa AOTMIT dotyczacej zakwalifikowania swiadczen:
e oznaczenie kalprotektyny w kale,
e oznaczenie stezenia fosforanéw i stezenia wapnia,
e oznaczanie stezenia czynnika wzrostu fibroblastow FGF-23,

jako $swiadczen gwarantowanych z zakresu ambulatoryjnej opieki specjalistycznej wraz z opracowaniem
wyceny dla swiadczen

Typ zlecenia:

X zakwalifikowanie jako swiadczenia gwarantowanego, wraz z okresleniem poziomu finansowania
w sposob kwotowy albo procentowy lub sposobu jego finansowania, lub warunkéw jego realizacji
(art. 31c ustawy o Swiadczeniach)

O usuniecie swiadczenia opieki zdrowotnej z wykazu swiadczerh gwarantowanych albo dokonanie zmiany
poziomu lub sposobu finansowania, lub warunkéw realizacji $wiadczenia gwarantowanego (art. 31e—f
ustawy o swiadczeniach)

O realizacja innych zadan zleconych przez Ministra wlasciwego do spraw zdrowia (art. 31n pkt5 ustawy
o swiadczeniach)

Zlecenie dotyczy $wiadczenia gwarantowanego z zakresu:

podstawowej opieki zdrowotnej

ambulatoryjnej opieki specjalistycznej

leczenia szpitalnego

opieki psychiatrycznej i leczenia uzaleznien

rehabilitacji leczniczej

Swiadczen pielegnacyjnych i opiekunczych w ramach opieki dtugoterminowe;
leczenia stomatologicznego

lecznictwa uzdrowiskowego

O 0O 00000K O

zaopatrzenia w wyroby medyczne, na zlecenie osoby uprawnionej oraz ich naprawy, o ktérych mowa
w ustawie o refundac;ji

ratownictwa medycznego
opieki paliatywnej i hospicyjnej

Swiadczen wysokospecijalistycznych

O 0o 0o O

programéw zdrowotnych

Whnioskodawca (pierwotny):
Minister Zdrowia na podstawie wniosku i opisu swiadczenia przekazanego przez Konsultanta
Krajowego w dziedzinie endokrynologii i diabetologii dziecigcej — prof. dr hab. n. med. Mieczystawa
Walczaka — w zakresie oznaczenia stezenia wapnia w moczu

Producent / podmiot odpowiedzialny dla ocenianego $wiadczenia: Nie dotyczy

Ocena $swiadczen opieki zdrowotnej 71106
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2. Streszczenie raportu

Problem decyzyjny

Przedmiotem niniejszego raportu jest ocena zasadno$ci zakwalifikowania dwéch badan diagnostyki laboratoryjne;:
oznaczenie stezenia wapnia w moczu oraz oznaczenie stezenia fosforanow w moczu jako swiadczeh gwarantowanych
z zakresu ambulatoryjnej opieki specjalistycznej wraz z opracowaniem wyceny dla swiadczen.

Oznaczenie stezenia wapnia w moczu, zgodnie z informacjami zawartymi w Karcie Swiadczenia Opieki Zdrowotnej
(KSOZ), znajduje zastosowanie u pacjentéw z innymi zaburzeniami gospodarki wapniowo-fosforanowej, chorobami
nerek, niedoborem wzrostu. Oznaczenie stezenia wapnia w moczu pozwala na prawidtowe prowadzenie leczenia,
unikanie powikfan terapii oraz zap obieganie niepetnosprawnosci (niedobdr wzrostu, deformacje koriczyn, nasilone bole
kostno-stawowe, zwiekszone ryzyko ztaman). W KSOZ podkreélono takze konieczno$é okreslenia wrasciwego kodu
ICD-9 dla tego badania.

W odniesieniu do oznaczenia stezenia fosforanéw w moczu nie otrzymano Karty Swiadczenia Opieki Zdrowotnejwraz
z przedmiotowym zleceniem Ministra Zdrowia. W zwigzku z tym w niniejszym raporcie wykorzystano infomacje
dotyczace badania ,Fosforanow w moczu” przekazane przy odrebnym zleceniu Ministra Zdrowia3. Zgodnie
z tymi informacjami, oznaczenie stezenia fosforanéw w moczu, zarbwno w pojedynczej prébce, jak i w dobowej zbiérce,
jest badaniem stosowanym w diagnostyce i monitorowaniu leczenia zaburzer gospodarki wapniowo-fosforanowej, takich
jak choroby przytarczyc czy krzywica hipofosfatemiczna sprzezona z chromosomem X (XLH). Badanie to jest niezbedne
m.in. do oceny skuteczno$ci leczenia oraz do wyliczenia wskaznika TmP/GFR4.

Powyzsze badania wnioskowane sg do realizacji w ambulatoryjnej opiece specjalistycznej w zakresie poradni
endokrynologicznej dla dzieci oraz diabetologicznej dla dzieci.

Aktualnie badania diagnostyki laboratoryjnej, o ktérych mowa powyzej, nie zostaty uwzglednione w rozporzgdzeniu
Ministra Zdrowia dotyczagcym wykazu swiadczeh gwarantowanych z zakresu ambulatoryjnej opieki specjalistyczngj
(AOS). Wykonanie oznaczenia stezenia wapnia w moczu jest ujete w wykazie badan diagnostycznych dostepnych dla
lekarza podstawowej opieki zdrowotnej (POZ), przy czym nie okreslono dla niego swoistego kodu ICD-9.

Oznaczenie stezenia wapnia oraz fosforanbw w moczu, zostaty wymienione w tresci programu lekowego
B.151. ,Leczenie chorych na hipofosfatemie sprzezong z chromosomem X (XLH) (ICD-10: E83.3)". Badania
te sg wyszczegdlnione zaréwno w procesie kwalifikacji pacjenta do programu, jak i w monitorowaniu ef ektéw leczenia.
Jednoczesnie nalezy podkresli¢, ze dla obu ocenianych badan laboratoryjnych brak jest okreslonych kodéw ICD-9
w stowniku procedur medycznych prowadzonym przez Narodowy Fundusz Zdrowia.

W ramach raportu przeprowadzono nastepujgce prace analityczne w odniesieniu do ocenianych badan diagnostyki
laboratoryjnej:
e przeglad aktualnych uwarunkowan organizacyjnych i refundacyjnych,
e przeglad i analize rekomendacji oraz wytycznych praktyki klinicznej opublikowanych w latach 2015-2025,
e analize skutecznoscii bezpieczehstwa — dotyczacych stosowania oznaczeh stezenia fosforanéw w moczu,
e przeglad rozwigzan organizacyjnych przyjetych w innych krajach, odnoszacych sie do finansowania
przedmiotowych badan,

e 0szacowanie prognozowanych wydatkow ptatnika publicznego w przypadku zakwalifikowania wnioskowanych
badan jako swiadczeh gwarantowanych.

3 Informacje obejmujace badanie,,Fosforanéw w moczu” dolgczone zostaty do zlecenia MZ dotyczacego przeprowadzenia dodatkowej analizy wybranych
Swiadczen w zakresie diagnostyki chorob ukfadu dokrewnego u dzieci i dorost/ch. Opracowanie analityczne AOTMIT nr W S.422.10.2025
zdn. 16.10.2025 .

* TmP/GFR - stosunek maksymalnej reabsorpcji fosforanéw w kanalikach nerkowych do wskaznika fitracji klebuszkowej
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Problem zdrowotny

Do gtéwnych regulatoréw homeostazy mineralnej organizmu naleza: parathormon (PTH), aktywny metabolit witaminy D
(1,25(0H),D, kalcytriol) oraz peptyd podobny do PTH (PTHrP) oraz receptory, w tym receptor wapniowy (CaSR).
Drugorzedowo wptyw majg kalcytonina, glikokortykosteroidy, hormony ptciowe i fosfatoniny (np. FGF-23).

Niedoczynnos¢ przysadki prowadzi do wtérnych zaburzen funkgji gruczotéw obwodowych, w tym wptywa posrednio
na gospodarke wapniowo-fosforowg poprzez zaburzenia hormonalne. Kluczowa jest diagnostyka laboratoryjna
obejmujgca oznaczenia hormondéw oraz obrazowanie MRI. Leczenie opiera sie na substytucji hormondéw oraz terapii
przyczynowej. Cho¢ sama przysadka nie reguluje bezposrednio gospodarki Ca-P, jej niewydolno$¢ moze wsp otistnie¢
z zaburzeniami mineralnymi, wymagajac monitorowania wapnia, fosforanéw i funkcji nerek

Choroby przytarczyc obejmujg zaréwno niedoczynno$¢ (pierwotng, wtdrng i rzekomag), jak i nadczynnosc (piemotng,
wtdrng i trzeciorzedowa). Pierwotna niedoczynnos¢ objawia sie hipokalcemig i hiperfosfatemia, najczesciej po usunieciu
lub uszkodzeniu przytarczyc podczas operacji szyi; diagnostyka to oznaczenia Ca, fosforu, PTH, 25-OH-D, badania
moczu, EKGiobrazowe. Pierwotna nad czynnoséwynika najczesciejz gruczolakai skutkuje hiperkalcemig oraz objawami
ze strony kosci, nerek i uktadu pokarmowego; diagnostyka obejmuje badania krwi i moczu oraz obrazowanie (USG,
scyntygrafia MIBI, CT/PET). Wtdrna nadczynnos¢ jest reakcjg na przewlektg hipokalemie (np. w PChN) i leczona jest
przyczynowo; rzekoma niedoczynnos¢ ma podtoze genetyczne. Leczenie zalezy od przyczyny: wyrdwnanie zaburzen
metabolicznych, zabiegi chirurgiczne i leki (m.in. bisfosfoniany, kalcymimetyki, w wybranych przypadkach
rekombinowane PTH).

Krzywice, zarowno niedoborowa, jak i hipofosfatemiczne (np. XLH), wynikajg z zaburzen mineralizacji kosci
spowodowanych niedoborem witaminy D lub utratg fosforandw przez nerki. W krzywicy hipofosfatemicznej stwierdza sie
przewlektg hipofosfatemie oraz hiperfosfaturie. Krzywica niedoborowa wigze sie najcze$ciej z niedoborem witaminy D
i/lub wapnia; diagnostyka obejmuje badania biochemiczne i radiologiczne, a leczenie — suplementacje witaminy D
i odpowiednig podaz wapnia.

Zaburzenia gospodarki wapniowo-fosforanowej obejmujg ostre i przewlekte stany hipokalcemii, hiperkalcemi,
hipofosfatemii i hiperfosfatemii. Do najczestszych przyczyn hip okalcemii nalezg niedoczynno$¢ przytarczyc, leki, niedobér
witaminy D izaburzenia wchtaniania; objawy ostre to tezyczka jawna/utajona i drgawki. Hiperkalcemia najczesciej wynika
z nadczynnosci przytarczyc lub choroby nowotworoweji moze przebiega¢ bezobjawowo (fagodna) lub z objawami
narzgdowymi przy wiekszych stezeniach. Hipofosfatemia i hiperfosfatemia majg wielorakie przyczyny (m.in. zaburzenia
nerek, zaburzenia zywienia, rozpad komorek) i prowadzg do zaburzeh energetycznych komorek, ostabienia miesni,
zaburzen mineralizacji koscii zwapnieh tkanek miekkich. Diagnostyka i monitorowanie o pierajg sie na oznaczeniach PTH,
wapnia zjonizowanego, fosforu, magnezu, 25-OH-D, kreatyniny oraz badaniach wydalania w moczu; leczenie jest
przyczynowe i obejmuije korekte zaburzen elektrolitowych oraz specyficzne terapie farmakologiczne lub chirurgiczne.

Opis proponowanych s$wiadczen opieki zdrowotnej wskazane w Karcie Swiadczenia Opieki Zdrowotnej

Oznaczanie stezenia wapnia w moczu

Whnioskowane swiadczenie opieki zdrowotnej dotyczy laboratoryjnego oznaczania stezenia wapnia w mocau
wykonywanego z pojedynczej porcji moczu oraz z dobowej zbiorki moczu. Przedmiotowe badanie planowane jest
do wykonywania gtéwnie u pacjentéw w ambulatoryjnej opiece specjalistycznejz zakresu endokrynologii i diabetologii
dzieciecej z niedoborem wzrostu i zaburzeniami gospodarki wapniowo -fosforanowe;.

Populacje docelowg dla wnioskowanego $wiadczenia stanowig pacjenci w ambulatoryjnej opiece specjalistycznej
z zakresu endokrynologii i diabetologii dzieciecej z niedoborem wzrostu, chorobami nerek, hipofosfatemig sprzezong
z chromosomem X (XLH), zaburzeniami gospodarki wapniowo -fosforanowej, w szczegélnosci z nastepujacymi
rozpoznaniami z kategorii ICD-10: E20.0, E20.1, E20.8, E20.9, E21.0, E21.1, E21.2, E21.3, E21.4, E21.5, E55.0,
E55.9, E58, E83.3, E83.5, E89.25.

5 E23.0 - niedoczynnoéé przysadki, R62.9 - brak oczekiwanego prawidfowego rozwoju fizjologicznego, nieokreslony, E34.3 - niskorosbsé
niesklasyfikowana gdzie indziej, E31 - zaburzenia wielogruczotowe, E20.0 - niedoczynno$¢ przytarczyc idiopatyczna, E20.1 - niedoczynno$¢
przytarczyc rzekoma, E20.8 - niedoczynno$c przytarczyc, inna, E20.9 - niedoczynno$c¢ przytarczyc, nieokreslona, E21.0 - pierwotna nadczynnosc
przytarczyc, E21.1- wtéma nadczynno$¢ przytarczyc niesklasyfikowanagdzie indziej, E21.2 - nadczynno$¢ przytarczyc, inna, E21.3- nadczynnos¢
przytarczyc, nieokreslona, E21.4 - inne okres$lone choroby przytarczyc, E21.5 - choroby przytarczyc, nieokreslone, E55.0- krzywica, czynna, E55.9 -
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Whnioskowane swiadczenie stanowi dostepne badanie laboratoryjne wykonywane w certyfikowanych laboratoriach,
zwykle w miejscu wykonywania innych badan podstawowych dla ambulatoryjnej opieki specjalistycznej. Badanie
wykonywane jest z pojedynczej porcji moczu lub dobowej zbidrki moczu wykonywanej przez pacjenta w domu — nie jest
konieczna hospitalizacja.

Proponowany sposéb finansowania swiadczenia obejmuje finansowanie w ramach ambulatoryjnej opieki
specjalistycznej w poradni endokrynologii dzieciecej. Wnioskodawca wskazat na konieczno$¢ nowelizacji
Rozporzadzenia Ministra Zdrowia w sprawie Swiadczen gwarantowanych z zakresu ambulatoryjnej opieki
specjalistyczne;.

Oznaczanie stezenia fosforanéw w moczu

Badanie okreéla poziom fosforanéw, waznych dla energii, kosci, migsni i ukfadu nerwowego oraz utrzymania rownowagi
kwasowo-zasadowej. Stuzy diagnostyce i monitorowaniu zaburzen endokrynologicznych (np. niedoczynnosc/
nadczynnos$c¢ przytarczyc, XLH, osteoporoza, cukrzyca). Wykonywane z probki jednorazowej lub dobowej zbiérki moczu.

Populacje docelowa dla wnioskowanego badania stanowig giféwnie dzieci z podejrzeniem lub rozpoznaniem zaburzen
fosforanowych. Oznaczenie powinno by¢ wykonywane jednorazowo w przypadku diagnostyki, a w przypadku
monitorowania leczenia — 2—3 razy w roku (szczegolnie przy leczeniu XLH burosumabem).

Oznaczanie stezenia fosforanéw w moczu jest kluczowe w ocenie gospodarki wapniowo fosforanowej, przebiegu
leczenia i wyliczaniu wskaznika TmP/GFR; szeroko stosowane w endokrynologii dzieciecej i programach leczenia
hipofosfatemii sprzezonej z chromosomem X.

Rekomendacje i wytyczne praktyki klinicznej

W wyniku przeprowadzonego wyszukiwania zidentyfikowano 12 rekomendaciji oraz wytycznych praktyki kliniczngj
dotyczacych oznaczania stezenia wapnia i fosforanéw w moczu w diagnostyce lub monitorowaniu pierwotnej
nadczynnosci przytarczyc i endokrynopatii (PTE 2023, IWPH 2022, NICE 2019, PTMR 2019), niedoczynnosciprzytarczyc
(PTE 2023), niedoboru witaminy D (PMG 2023), niedoboru wzrostu/niskorostosci (BSPED 2024), hipofosfatemii
sprzezonej zchromosomem X (IWG 2025, ESCEO 2022, CPR-XLH 2025, CPR-XLH 2019), hipokalcemii (PES 2020)
oraz krzywicy (ESB 2024).

Do opracowania wigczono zardwno wytyczne dotyczace populacjii ogoineg), jak i specyficzne dla populacji pediatryczne;.
Wiaczone do niniejszego przeglagdu wytyczne praktyki klinicznej dotyczgce oznaczania stezenia wapnia i fosforanéw
W moczu wskazuja, ze:

e Oznaczanie stezenia wapnia w moczu zaleca sie w:

o roznicowaniu pierwotnej nadczynnosci przytarczyc (PHPT) od rodzinnej hiperkalcemi
hipokalciurycznej (FHH) (NICE 2019, ,zaleca sie”),

o diagnostyce hipokalcemii oraz hiperkalcemii (PTMR 2019, nie okre$lono sity zalecenia),

o leczeniu nadczynnosci przytarczyc, monitorowaniu leczenia niedoczynnosci przytarczyc oraz monitorowaniu
czynnosci nerek (PTE 2023, nie okreslono sity zalecenia)

o suplementacji u pacjentéw z ryzykiem nadwrazliwosci na witamine D (PMG 2023, nie okre$lono sily
zalecenia),

o diagnostyce zaburzeh gospodarki wapniowo-fosforanowej u dzieci z niskorostoscig (BSPED 2024,
nie okre$lono sity zalecenia),

o wramach diagnostyki (CPR-XLH 2025 [zalecenie umiarkowane], CPR-XLH 2019 [zalecenie umiarkowane]),
oceny poczagtkowej, wstepnej oceny obecnosci i nasilenia powiktan (CPR-XLH 2025, nie okre$lono sty
zalecenia), wizyt kontrolnych pacjentéw z hipofosfatemig sprzezong z chromosomem X (ESCEO 2022
[nie okreslono sity zalecenia], IWG 2025 [zalecenia stabe, bardzo niska jako$¢ dowoddéw])),

o w ramach kryteriéw oceny klinicznej oraz monitorowania pacjentdéw z pierwotng nad czynnoscig przytarczyc,
u ktérych nie zastosowano paratyreoidektomii (IWPH 2022, nie okre$lono sity zalecenia),

niedobor witaminy D, nieokreslony, E58 - niedobdr pokarmowy wapnia, E83.3 - zaburzenia przemian fosforu, E83.5 - zaburzenia przemian wapnia,
E89.2 - pozabiegowa niedoczynno$c¢ przytarczyc
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o przy podejrzeniu hipokalcemii u dzieci (PES 2020, nie okreslono sity zalecenia) oraz
o w ramach diagnostyki krzywicy (ESB 2024, zalecenie oparte na konsensusie).
e Oznaczanie stezenia fosforandw w moczu rekomendowane jest w:

o diagnostyce hipokalcemii w przebiegu leczenia endokrynopatii u dzieci (PTMR 2019, nie okres$lono
sity zalecenia),

o monitorowaniu terapii nadczynnosci przytarczyc (PTE 2023, nie okres$lono sity zalecenia),

o diagnostyce zaburzen gospodarkiwap niowo-fosforanowej w przebiegu leczenia niskorostosci (BSPED 2024,
nie okreslono sity zalecenia),

o wramach diagnostyki (CPR-XLH 2025 [zalecenie umiarkowane], CPR-XLH 2019 [zalecenie umiarkowane]),
oceny poczgtkowej, wstepnej oceny obecnosci i nasilenia powiktan (CPR-XLH 2025, nie okreslono sily
zalecenia) oraz monitorowania hipofosfatemii sprzezonej z chromosomem X (ESCEOQ 2022 [nie okre$lono
sity zalecenia)l, IWG 2025 [zalecenia stabe, bardzo niska jako$¢ dowoddéw]) oraz

o w ramach diagnostyki krzywicy (ESB 2024, zalecenie oparte na dowodach).

Szczegblowy opis zalecen oraz procedur zawartych w zidentyfikowanych wytycznych praktyki klinicznej przedstawio no
w tresci oraz w Zalgczniku do ninigjszego raportu.

Analiza skutecznosci i bezpieczenstwa

Oznaczanie stgzenia wapnia w moczu oraz stezenia fosforandw w moczu sg $wiadczeniami o ugruntowanej pozyciji.
Ponadto oznaczanie stezenia wapnia w moczu jest S$wiadczeniem gwarantowanymwPOZ. W przypadku oznaczenia
stezenia wapnia w moczu analize kliniczng ograniczono do doniesien wtdérnych oraz wytycznych praktyki klinicznej.

Dokonano systematycznego przegladu badan odnoszacych sie do oznaczania stezenia fosforandw w moczu w populagii
pediatrycznej z zaburzeniami gospodarki wapniowofosforanowej (m.in. hipofosfatemig sprzezong z chromosomem X
(XLH), cukrzyca typu 1, zaburzeniami wzrostu, chorobami przytarczyc). Przeglgdem objeto badania pierwotne iwtdme zlat
2021-2025 wyselekcjonowane wediug kryteriow PICO.

Do analizy Wgczono cztery badania (w tym jedng analize post-hoc RCT oraz trzy obserwacyjne), ktdre ocenialy warto$é
diagnostyczng oznaczenia fosforandw w moczu lub parametrdow pokrewnych (np. TmP/GFR, TRP) w rdznych kontekstach
klinicznych:
e Liang 2025: Badanie dzeci z XLH wykazalo, ze oznaczenie dobowego wydalania fosforandw w moczu (24h UP)
pozwala na rémicowanie pacjentdw z niskim i prawidtowym wzrostem, cho¢ roznice nie byly istotne statystycznie;
e Erl 2022: W kohorcie dzieci z XLH leczonych burosumabem monitorowano TmP/GFR (maksymalna reabsomcja
fosforandw w kanalikach nerkowych wzgledem filtracji kiebuszkowej). Wartosci TmP/GFR rosty podczas leczenia
i utzymywaly sie w dolnym zakresie nomy;
e Namba 2022: U dzeci z XLH leczonych burosumabem obsewowano wzost TRP i TmP/GFR do 8. tygodnia
leczenia, a nastepnie stabilizacje tych parametrow;
e Marzillo 2021: U dzieci z nowo rozpozang cukrzycg typu 1 wykazano, Zze obnizony TRP (wchfanianie zwmotne

fosforandw) jest czestszy u pacijentdbw z ostrym uszkodzeniem nerek i uszkodzeniem cewek nerkowych.
TRP korelowalo zinnymi biomarkerami uszkodzenia nerek i parametrami biochemicznymi.

Analiza wykazata, ze zidentyfikowane badania odnoszg sie przede wszystkim do wykorzystania oznaczen wapnia
i fosforanow w moczu w kontekscie diagnostyki i monitorowania pacjentow z XLH przed oraz w trakcie terapii
burosumabem. Nalezy jednak wskazaé, ze burosumab oraz oceniane swiadczenia sg finansowane w programie
lekowym, zapewniajgcym kompleksowg opieke dla pacjentow z XLH.

Majac na uwadze kontekst kliniczny stosowania ocenianych badan oraz ich ugruntowang pozycje w diagnostyce wielu
stanéw klinicznych, nie przewiduje sie znaczacej bazy dowodowej.

Szczegotowe wyniki analiz przedstawiono w rozdziale 5.
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Rozwiazania organizacyjne i refundacyjne w wybranych krajach

Na podstawie odnalezionych informacji dotyczacych zasad realizacji i finansowania oznaczania stezenia wapnia
i fosforanbw w moczu mozna zauwazy¢, ze we wszystkich analizowanych systemach opiekizdrowotnej(Czechy, Francja,
Wielka Brytania, Niemcy, Belgia) badania te sg uwzglednione w oficjalnych wykazach procedur refundowanych wramach
publicznego ubezpieczenia zdrowotnego w ramach realizacji zleceh na poziomie podstawowej oraz specjalistycznej
opieki zdrowotnej z uwzglednieniem specyfiki rozwigzan organizacyjnych i refundacyjnych krajowego systemu
ubezpieczenia zdrowotnego.

Przeglad analiz ekonomicznych

Oznaczanie stezenia wapnia w moczu oraz stezenia fosforanéw w moczu sg $wiadczeniami o ugruntowanej pozycji.
Ponadto oznaczanie stezenia wapnia w moczu jest Swiadczeniem gwarantowanymw POZ. W przypadku oznaczenia
stezenia wapnia w moczu, odstgpiono od wyszukiwania analiz ekonomicznych dla tego badania.

W przypadku oznaczenia stezenia fosforandw w moczu nie odnaleziono analiz ekonomicznych odnoszgcych sie
do tego badania.

Opinie ekspertow klinicznych w sprawie zasadnosci wtaczenia ,,Oznaczenie stezenia wapnia w moczu” oraz
»Oznaczeniastezeniafosforanbw w moczu” do wykazu swiadczen gwarantowanych zzakresu ambulatoryjnej
opieki specjalistycznej

Agencja otrzymata dwie opinie eksperckie odnoszace sie do zasadnosci zakwalifikowania wnioskowanych swiadczen
do wykazu swiadczen gwarantowanych z zakresu ambulatoryjnej opieki specjalistycznej. Opinie zostaty przedstawione
przez Konsultanta Krajowego w dziedzinie pediatrii oraz Konsultanta Wojewddzkiego w dziedzinie endokrynologii
i diabetologii dzieciecej dla wojewddztwa pomorskiego.

W ocenie ekspertéw wnioskowane swiadczenia powinny zosta¢ finansowane ze srodkéw publicznych w ramach
Swiadczen gwarantowanych z zakresu ambulatoryjnej opieki specjalistycznej. Eksperci wskazali, ze przedmiotowe
Swiadczenia sg m.in. jednymi z kluczowych badan w diagnostyce wielu zaburzeh gospodarki wap niowo fosforanows,
krzywicy, choréb kosci i zaburzen funkcji kanalikdéw nerkowych u dzieci bedgc jednoczesnie swiadczeniami tatwymi
do wykonania, powtarzalnymi i tanimi.

e Zidentyfikowane potencjalne korzysci wynikajgce z wdrozenia $wiadczen obejmuja:

o z perspektywy pacjentow, m.in.: wczesniejsze i doktadniejsze rozpoznanie zaburzen gospodarki wap niowej,
mniejsze obcigzenie finansowe, ograniczenie koniecznosci hospitalizacji tylko w celu diagnostyki,
bezpieczniejsze prowadzenie leczenia;

o z perspektywy swiadczeniodawcow, m.in.: znaczace ograniczenie kosztownych hospitalizacji, ograniczenie
odsyfania pacjentéw do innych poradni i skrécenie kolejek, wczesne rozpoznanie chordb rzadkich = nizsze
koszty leczenia w przysziosci, ujednolicenie krajowego standardu opieki;

o z perspektywy ptatnika publicznego, m.in.: wczesne rozpoznanie choréb rzadkich = nizsze koszty leczenia
w przysziosci, zmniejszenie liczby hospitalizacji i kosztéw z nimi zwigzanych, zmniejszenie ilosci
niepotrzebnych badan obrazowych, ujednolicenie krajowego standardu diagnostyki;
e Zidentyfikowane potencjalne ograniczenia i potencjalne ryzyka obejmuja:

o zperspektywy pacjentdw, m.in.: problem zpobraniem moczu u najmtodszych dzieci, mozliwo $¢ koniecznosci
powtdrzenia badania;

o zperspektywy swiadczeniodawcow, m.in.: wiekszg liczbg badan w laboratoriach;

o zperspektywy ptatnika publicznego, m.in.: poczatkowy wzrost liczby badan i kosztéw, koniecznosé okreslenia
standardéw wykonania i rozliczenia, ryzyko nadmiernego zlecania.

Szczegotowe informacije przedstawiono w rozdziale 4.6 oraz w zatgcznikach do niniejszego raportu.
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Opinia Prezesa NFZ

W swojej opinii Prezes NFZ odnidst sie wylgcznie do oznaczenia stezenia wapnia w moczu wskazujgc, ze:

oznaczenie stezeniawapniaw moczu, jak wynika z Karty Swiadczenia OpiekiZdrowotnej, miatoby zastosowanie
dlapacjentéw (w karcie wskazano pacjentow ponizej 18 r.z.) zchorobamizwigzanymi z zab urzeniami gospodarki

wapniowej. Podkreslono, ze nalezatoby zweryfikowa¢ faktyczng populacje, ktéra bedzie diagnozowana oraz
monitorowana w trakcie leczenia z zastosowaniem tego oznaczenia.

dotychczas Fundusz przyjmowat, ze wykaz badan okreslony w rozporzadzeniu AOS wskazuje poziom/stezenie
parametru biochemicznego z pobranego od pacjenta materiatu biologicznego, zgodnie ze wskazaniami
medycznymi. Zatem okreslony w rozporzgdzeniu poziom wapnia [O77 - Waph catkowity (Ca) oraz O75 - Wapn
zjonizowany (Ca2+)] mégt by¢ badany zaréwno w surowicy, jak i w moczu.

z danych sprawozdawczych Funduszu wynika, ze pacjentdw leczonych z rozp oznaniami wskazanymi w Karcie
Swiadczenia (E23.0, E34.3, R62.9, E20.0, E20.1, E20.8, E20.9, E21.0, E21.1, E21.2, E21.3, E21.4, E215,
E55.0, E55.9, E58, E83.3, E83.5, E89.2), w zakresach endokrynologii dzieciecej i diabetologii dzieciecej jest
ok. 11 000 rocznie, natomiast nie ma mozliwosci oszacowania liczby oséb z podejrzeniem ww. choréb. Wydaje
sie zatem, Zze prognozowana liczba badan wskazana w Karcie Swiadczenia (500—1000), analogicznie
jak w pozostatych Kartach Swiadczen jest zanizona.

Prezes NFZ nie odnidst sie w opinii do oznaczenia stezenia fosforanéw w moczu.

Skutki finansowe dla systemu ochrony zdrowia

Metodyke szacowania wyceny ocenianych badan laboratoryjnych oparto na danych dotyczacych jednostkowych kosztow
wytworzenia procedur (Srednia z cennikow wewnetrznych swiadczeniodawcéw po odcieciu wartosci skrajnych),
jak réwniez informacji co do warunkow realizacji Swiadczenia ujetych w karcie $wiadczenia opieki zdrowotne;.

Na tej podstawie Agencja zaproponowata wycene swiadczeh:

Oznaczenie stezenia wapnia w moczu — na poziomie 12 zt,

Oznaczenie stezenia fosforanéw w moczu — na poziomie 12 z.

1. Oznaczenie stezenia wapnia w moczu — szacowane koszty na podstawie:

Karty Swiadczenia Opieki Zdrowotnej wyniostyby od 6 000 do 12 000 zi/rok;

Opinii ekspertéw - wyniostyby:

o od ok. 18,0 tys. zt do ok. 36,0 tys. zt w | roku obowigzywania wnioskowanego badania,
o od ok. 18,9 tys. zt do ok. 37,8 tys. zt w Il roku obowigzywania wnioskowanego badania;
Danych sprawozdawczo-rozliczeniowych NFZ (oszacowanie wtasne AOTMIT) — wyniostyby:
o ok. 61,4 tys. zt w | roku obowigzywania wnioskowanego badania,

o ok. 69,8 tys. zt w Il roku obowigzywania wnioskowanego badania;

2. Oznaczenie stezenia fosforandw w moczu — szacowane koszty na podstawie:

Karty Swiadczenia Opieki Zdrowotnej wyniostyby 12 000 zt/rok

Opinii ekspertéw — wyniostyby:

o od ok. 8,4 tys. zt do ok. 20,4 tys. zt w | roku obowigzywania wnioskowanego badania,
o od ok. 8,8 tys. zt do ok. 21,4 tys. zt w Il roku obowigzywania wnioskowanego badania.
Danych sprawozdawczo-rozliczeniowych NFZ (oszacowanie wikasne AOTMIT) — wyniostyby:
o ok. 35,8 tys. zt w | roku obowigzywania wnioskowanego badania,

o ok. 40,7 tys. zt w Il roku obowigzywania wnioskowanego badania.

Szczegotowe informacije przedstawiono w rozdziale 8.2.
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Whioski

OZNACZENIE STEZENIA WAPNIA W MOCZU

Problem decyzyjny i kontekst systemowy

Przedmiot oceny: zasadnos¢ zakwalifikowania swiadczenia ,Oznaczanie stezenia wapnia w mocas
jako $wiadczenia gwarantowanego w ramach AOS w poradniach endokrynologii dzieciecej i diabetologii
dzieciecej oraz oszacowanie jego wyceny.

Zatozenia wnioskodawcy: przeniesienie czesci diagnostykii monitorowania ze szpitala do AOS, poniewaz
wykonanie badania nie wymaga hospitalizacji celem diagnostyki i monitorowania pacjentow.

Stan obecny: badanie nie zostato uwzglednione w rozporzadzeniu Ministra Zdrowia dotyczacym wykazu
Swiadczen gwarantowanych z zakresu ambulatoryjnej opieki specjalistycznej (AOS), przy czym zostalo
wymienione w programie lekowym B.151. ,Leczenie chorych na hipofosfatemie sprzezong z chromosomem X
(XLH) (ICD-10: E83.3). Badanie jest realizowane zar6wno w procesie kwalifikacji pacjenta do programu,
jak i w monitorowaniu efektywno$ci leczenia.

Dodatkowa informacja: oznaczenie stezenia wapnia w moczu znajduje sie w wykazie badan diagnostycznych

dostepnych dla lekarza podstawowej opieki zdrowotnej (POZ), przy czym nie jest ono opisane swoistym
kodem ICD-9.

Technologia medyczna i jej miejsce w Sciezce postepowania

Oznaczenia stezenia wapnia nalezy do podstawowych badan laboratoryjnych stosowanych w diagnostyce
zaburzen gospodarki wapniowo-fosforanowej. Oznaczenia w moczu wykonuje sie w pojedynczej probce Iub
z 24-godzinnej zbidrki, przy czym dla prawidtowej interpretacji wyniku z dobowej zbidrki moczu nalezy oznaczy¢
stezenia Ca, P i kreatyniny w surowicy na poczatku lub na zakornczenie dobowej zbiérki moczu.

Wskazaniem do oznaczenia stezenia wapnia jest podejrzenie lub wystepowania hipokalcemii, hiperkalcemii czy
zaburzen metabolizmu kostnego, takich jak krzywica lub osteomalacja. Do choréb zwigzanych ze zwiekszonym
wydalaniem wapnia z moczem nalezg m.in.: nowotwory ztosliwe, przerzuty nowotworowe, kamica nerkowa,
pierwotna nadczynnos¢ przytarczyc, kwasica kanalikow nerkowych, choroba i zespét Cushinga, unieruchomienie

Wyniki analizy skutecznosci i bezpieczenstwa

Wytyczne kliniczne zalecajg oznaczanie stezenia wapnia w moczu w diagnostyce zaburzerh gospodarki
wapniowo-fosforanowej u dzieci z niskorostoscig, diagnostyce oraz monitorowaniu pacjentéw z hipofosfatemig
sprzezong z chromosomem X, pacjentow z pierwotng nadczynnoscig przytarczyc, u ktérych nie zastosowano
paratyreoidektomii, w celu réznicowania pierwotnej nadczynnosci przytarczyc (PHPT) od rodzinnej hiperkalcemii
hipokalciurycznej (FHH), w diagnostyce krzywicy, hipokalcemii oraz hiperkalcemii, leczeniu i monitorowaniu
nadczynnosci oraz niedoczynno$ci przytarczyc oraz w monitorowaniu czynnosci nerek suplementacii
u pacjentow z ryzykiem nadwrazliwosci na witamine D.

Analiza dowodow wykazuje, ze wnioskowane badania odnoszg sie przede wszystkim do wykorzystania
oznaczen wapnia i fosforanow w moczu w kontekscie diagnostyki i monitorowania pacjentéw z XLH przed oraz
w trakcie terapii burosumabem. Nalezy jednak wskazaé, ze burosumab oraz oceniane $wiadczenia
sg finansowane w programie lekowym, zapewniajgcym kompleksowg opieke dla pacjentéw z XLH. Majac
na uwadze kontekst kliniczny stosowania ocenianych badan oraz ich ugruntowang pozycje w diagnostyce wielu
stanéw klinicznych, nie przewiduje sie znaczacej bazy dowodowej.

Dostepnos¢ badania w ramach finansowania publicznego w innych krajach

Odnalezione informacje o finansowaniu ze srodkéw publicznych oznaczania stezenia wapnia w moczu wskazujg
na uwzglednienie badania w oficjalnych wykazach procedur refundowanych w ramach publicznego
ubezpieczenia zdrowotnego w Czechach, Francji, Wielkiej Brytanii, Niemczech oraz Belgii.

Opinia Prezesa NFZ

Oznaczenie stezenia wapnia w moczu, wedtug Karty Swiadczenia Opieki Zdrowotnej, miatoby zastosowanie
dla pacjentéw ponizej 18 r.z. z chorobami zwigzanymi z zaburzeniami gospodarki wapniowej, zatem nalezy
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zweryfikowa¢ faktyczng populacje, ktéra bedzie diagnozowana oraz monitorowana w trakcie leczenia
z zastosowaniem badania stezenia wapnia w moczu.

e Prezes Narodowego Funduszu Zdrowia zwrdcit dodatkowo uwage na przyjmowane dotychczas stanowisko,
zgodnie z ktérym wykaz badan okreslony w rozporzadzeniu AOS wskazuje poziom/stezenie parametru
biochemicznego z pobranego od pacjenta materiatu biologicznego, zgodnie ze wskazaniami medycznymi.
Zatem okreslony w rozporzadzeniu poziom wapnia [O77 - Wapn catkowity (Ca) oraz O75 - Wapn zjonizowany
(Ca2+)] moégt by¢ badany zaréwno w surowicy, jak i w moczu.

e Zdanych sprawozdawczych Funduszu wynika, ze pacjentdéw leczonych z rozpoznaniami wskazanymi w Karcie
Swiadczenia Opieki Zdrowotnej w zakresach endokrynologii dzieciecej i diabetologii dzieciecej jest ok. 11 000
rocznie, natomiast nie ma mozliwos$ci oszacowania liczby oséb z podejrzeniem ww. choréb. Wydaje sie zatem,
ze prognozowana liczba badan wskazana w Karcie Swiadczenia Opieki Zdrowotnej (500—1000) jest zanizona.

Szacowany skutek finansowy

e W ramach propozycji wyceny $wiadczenia ,Oznaczenie stezenia wapnia w moczu” na podstawie przyjetej
metodyki szacowania wyceny ocenianego badania laboratoryjnego zaproponowano wycene $wiadczen
na poziomie 12 zt.

e Szacowane skutki finansowe wdrozenia swiadczen ,Oznaczenie stezenia wapnia w moczu” na podstawie:
o Karty Swiadczenia Opieki Zdrowotnej - wyniostyby od 6 000 do 12 000 z!/rok;
o Opinii ekspertdw - wyniostyby:
— od ok. 18,0 tys. zt do ok. 36,0 tys. zt w | roku obowigzywania wnioskowanego badania,
— od ok. 18,9 tys. zt do ok. 37,8 tys. zt w Il roku obowigzywania wnioskowanego badania;
o Danych sprawozdawczo-rozliczeniowych NFZ (oszacowanie wiasne AOTMIT) — wyniostyby:
— ok. 61,4 tys. zt w | roku obowigzywania wnioskowanego badania,
— ok. 69,8 tys. zt w Il roku obowigzywania wnioskowanego badania;
o Wydaje sie, ze wptyw realizacji ocenianych badan na budzet ptatnika moze by¢ obojetny, co powinno sie miesci¢
w dotychczasowych kosztach diagnostyki prowadzonej w ramach wizyt ambulatoryjnych.

Uwagi do organizacji udzielania swiadczenia

e Oceniane badanie stanowi element diagnostyki w programie lekowym B.151. ,Leczenie chorych
na hipofosfatemie sprzgzong z chromosomem X (XLH) (ICD-10: E.83.3)". Nalezy wskazaé, ze programy lekowe
zapewniajg kompleksowg opieke nad pacjentami zdanym wskazaniem klinicznym, przez co nie powinni mie¢
oni wykonywanych niezbednych badan poza programem.

Komentarz: uwaga zgodna z opinig Prezesa NFZ

OZNACZENIE STEZENIA FOSFORANOW W MOCZU
Problem decyzyjny i kontekst systemowy

e Przedmiot oceny: zasadnos¢ zakwalifikowania $wiadczenia ,Oznaczanie stezenia fosforanéw w moczu” jako
Swiadczenia gwarantowanego w ramach AOS w poradniach endokrynologii dziecieceji diabetologii dzieciecej
oraz oszacowanie jego wyceny.

e Brak Karty Swiadczenia: w odniesieniu do oznaczenia stezenia fosforanéw w moczu nie otrzymano Karty
Swiadczenia Opieki Zdrowotnej wraz z przedmiotowym zleceniem Ministra Zdrowia. W niniejszym raporcie
wykorzystano zatem informacje przekazane przy odrebnym zleceniu Ministra Zdrowia® zgodnie z ktorymi
oznaczenie stezenia ,fosforanédwwmoczu”, zaréwno w pojedynczejprdbce, jaki w dobowej zbidrce, jest waznym
badaniem w diagnostyce i monitorowaniu leczenia zaburzenn gospodarki wapniowo fosforanowej, takich

% Informacje obejmujace badanie,,Fosforanéw w moczu” dolgczone zostaly do zlecenia MZ dotyczacego przeprowadzenia dodatkowej analizy wybranych
Swiadczen w zakresie diagnostyki choréb ukfadu dokrewnego u dzieci i dorostch. Opracowanie analityczne AOTMIT nr W S.422.10.2025
zdn. 16.10.2025 .
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jak choroby przytarczyc czy krzywica hipofosfatemiczna sprzezona z chromosomem X (XLH). Badanie to jest
niezbedne m.in. do oceny skutecznosci leczenia oraz do wyliczenia wskaznika TmP/GFR

Stan obecny: ocenianie badanie nie zostato uwzglednione w rozporzadzeniu Ministra Zdrowia dotyczacym
wykazu s$wiadczen gwarantowanych z zakresu ambulatoryjnej opieki specjalistycznej (AOS), przy czym zostato
wymienione w tresci programu lekowego B.151. ,Leczenie chorych na hipofosfatemie sprzezong
z chromosomem X (XLH) (ICD-10: E83.3). Badanie jest realizowane zaréwno w procesie kwalifikacji pacjenta
do programu, jak i w monitorowaniu efektywnos$ci leczenia.

Technologia medyczna i jej miejsce w Sciezce postepowania

Fosforany sg istotnym sktadnikiem roztwordw wewnatrz- i zewnatrzkomorkowych, a takze wystepuig
w elementach strukturalnych komérek i organelli wewnatrzkomorowych. Posiadajg rowniez istotne znaczenie
energetyczne (ATP).

Oznaczenie stezenia fosforandéw w surowicy lub osoczu nie zawsze umozliwia petng ocene rownowagi
fosforanowej organizmu. W wybranych przypadkach wskazane jest wykonanie dobowego pomiaru wydalania
fosforanbw z moczem celem uzyskania dokladniejszych informacji diagnostycznych. Wskazaniem
do oznaczenia stezenia fosforandéw jest podejrzenie lub wystepowanie zaburzenn gospodarki wapniowo-
fosforanowej, szczegdlnie w niedoczynnosci i nadczynnosci przytarczyc, zaburzen funkcji nerek oraz zaburzeh
metabolizmu kostnego. Woydalanie fosforanébw zmoczem ma duze znaczenie diagnostyczne
w kwasicach cewkowych.

Wyniki analizy skutecznosci i bezpieczenstwa; wytyczne praktyki klinicznej oraz analiza ekonomiczna

Wytyczne praktyki klinicznej zalecajg oznaczanie stezenia fosforandw w moczu w diagnostyce hip okalcemii
w przebiegu leczenia endokrynopatii u dzieci, diagnostyce zaburzeh gospodarki wapniowo fosforanowej
w przebiegu leczenia niskorostosci, w ramach diagnostyki oraz monitorowania hipofosfatemii sprzezonej
z chromosomem X oraz diagnostyki krzywicy, a takze w monitorowaniu terapii nadczynnos$ci przytarczyc.

Analiza dowodow wykazata, ze oceniane badania odnoszg sie przede wszystkim do wykorzystania oznaczen
wapnia i fosforandéw w moczu w kontekscie diagnostyki i monitorowania pacjentéw z XLH przed oraz w trakcie
terapii burosumabem. Nalezy jednak wskaza¢, ze burosumab oraz oceniane $wiadczenia sg finansowane
w programie lekowym, zapewniajgcym kompleksowg opieke dla pacjentdw z XLH. Majac na uwadze kontekst
kliniczny stosowania ocenianych badan oraz ich ugruntowang pozycje w diagnostyce wielu standw klinicznych,
nie przewiduje sie znaczacej bazy dowodowej.

Dostepnos¢ badania w ramach finansowania publicznego w innych krajach

Odnalezione informacje o finansowaniu ze srodkéw publicznych oznaczania stezenia fosforanéw w moczu
wskazujg na uwzglednienie badania w oficjalnych wykazach procedur refundowanych w ramach publicznego
ubezpieczenia zdrowotnego w Czechach, Francji, Wielkiej Brytanii, Niemczech oraz Belgii.

Opinia Prezesa NFZ

Prezes NFZ nie odniést sie w opinii do oznaczenia stezenia fosforanéw w moczu.

Szacowany skutek finansowy

W ramach propozycjiwyceny swiadczenia ,Oznaczenie stezenia fosforandw w moczu” na podstawie przyjetej
metodyki szacowania wyceny ocenianego badania laboratoryjnego zaproponowano wycene swiadczen
na poziomie 12 zt.

Szacowane skutki finansowe wdrozenia $wiadczen ,,Oznaczenie stezenia wapnia w moczu” na podstawie:
o Karty Swiadczenia Opieki Zdrowotnej - wyniostyby 12 000 zHrok;
o Opinii ekspertdw - wyniostyby:
— od ok. 8,4 tys. zt do ok. 20,4 tys. zt w | roku obowigzywania wnioskowanego badania,
— od ok. 8,8 tys. zt do ok. 21,4 tys. zt w |l roku obowigzywania wnioskowanego badania.
o Danych sprawozdawczo-rozliczeniowych NFZ (oszacowanie wlasne AOTMIT) — wyniostyby:
— ok. 35,8 tys. zt w | roku obowigzywania wnioskowanego badania,

— ok. 40,7 tys. zt w Il roku obowigzywania wnioskowanego badania.
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Uwagi do organizacji udzielania $wiadczenia

e Oceniane badanie stanowi element diagnostyki w programie lekowym B.151. ,Leczenie chorych
na hipofosfatemie sprzezong z chromosomem X (XLH) (ICD-10: E.83.3)". Nalezy wskazaé, ze programy lekowe
zapewniajg kompleksowg opieke nad pacjentami zdanym wskazaniem klinicznym, przez co nie powinni mie¢
oni wykonywanych niezbednych badan poza programem.

Komentarz: uwaga zgodna z opinig Prezesa NFZ
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3. Przedmiot i historia zlecenia

Podstawa prawna i historia Zlecenia. Pismem z dn. 20.10.2025 r. (znak: DLG.741.82.2025.DG) Minister Zdrowia,
dziatajagc na mocy ustawy z dnia 27 sierpnia 2004 r. o $wiadczeniach opieki zdrowotnej finansowanych ze $rodkow
publicznych (Dz.U. z 2024 r. poz. 146, z p4zn. zm.) zlecit Prezesowi AOTMIT:

e przygotowanie rekomendacji w sprawie zasadnosci zakwalifikowania swiadczen:
o o0znaczenie kalprotektyny w kale,
o oznaczenie stezenia fosforanow i stezenia wapnia,

o o0znaczanie stezenia czynnika wzrostu fibroblastow FGF-23,

jako swiadczen gwarantowanych z zakresu ambulatoryjnej opieki specjalistycznej wraz z opracowaniem wyceny
dla powyzszych Swiadczen — w trybie artykutu art. 31c ww. ustawy.

W pismie Minister Zdrowia wskazat termin realizacji 60 dni od dnia otrzymania przedmiotowego zlecenia.
Przy przedmiotowym Zeceniu przekazano Karty Swiadczen Opieki Zdrowotngj dla trzech badan z wyjgtkiem oznaczenia
stezenia fosforandbw w moczu.

Zlecenie Ministra Zdrowia zrealizowano odrebnie dla kazdego z ww. oznaczeh/grupy oznaczenh.

Niniejszy raport odnosi sie do oceny zasadnosci zakwalifikowania oznaczenie stezenia fosforandw i stezenia wapnia
do wykazu $wiadczen gwarantowanych z zakresu AOS.

Historia korespondencji

Prezes NFZ. Dnia 17.11.2025 r. pismem znak: DWSGIiZS.420.5.2025 wystgpiono do Prezesa NFZ z prosba
0 przedstawienie opinii w zakresie mozliwosci sfinansowania przedmiotowych o $wiadczen w przypadku ewentualnego
zakwalifikowania jako swiadczeh gwarantowanych. Opinie Prezesa NFZ w ww. przedmiocie otrzymano w dniu
3.12.2025 r. (znak: NFZ-DSOZ-SA0S.421.14.2025 2025.575661.AJA IK: 2211530.

Eksperci kliniczni. W toku prac analitycznych w dniu 21.11.2025 r. pismami znak: DWSGiZS .420.5.2025 wystgpiono
do nastepujgcych ekspertow:

e prof. drhab. n. med. Mieczystawy Leokadii Czerwionki-Szaflarskiej — Konsultanta Krajowego w dziedznie
gastroenterologii dzieciecej (stanowisko otrzymano w dniu 24.11.2025 r. — opinia wylgcznie odnosnie
do kalprotektyny w kale);

e prof. drhab. n. med. Jarostawa Wtadystawa Pereguda-Pogorzelskiego — Konsultanta Krajowego w dziedznie
pediatrii (stanowisko otrzymano w dniu 01.12.2025 r. — jednostronna opinia eksperta odnosnie przedmiotowych
Swiadczen);

e prof. drhab. n. med. Jana Romana Styczynskiego — Konsultanta Krajowego w dziedzinie onkologii i hematologii
dzieciecej (w dniu 17.11.2025 r. otrzymano odpowiedz o braku mozliwosci przygotowania opinii z uwagi
na ,hiezajmowanie sie pacjentami z zakresu endokrynologii i diabetologii dzieciecej”);

e drhab. n. med. Jolanty Zofii Sykut-Cegielskiej — Konsultanta Krajowego w dziedzinie pediatrii metabolicznej
(do dnia przekazania raportu nie otrzymano opinii);

e prof. drhab. n. med. Mieczystawa Edmunda Walczaka — Konsultanta Krajowego w dziedzinie end okrynologii
i diabetologii dzieciecej, Przewodniczgcego Zarzgdu Polskiego Towarzystwa Endokrynologii i Diabetologii
Dzieciecej — autora ocenianej Karty Swiadczenia Opieki Zdrowotnej (do dnia przekazania raportu nie otrzymano
opinii);

e prof. dr hab. n. med. Danuty Zwolinskiej — Konsultanta Krajowego w dziedzinie nefrologii dzieciecej (do dnia
przekazania raportu nie otrzymano opinii);

e prof. dr hab. n. med. Malgorzaty Mysliwiec — Konsultanta Wojewddzkiego w dziedzinie endokrynologii
i diabetologii dzieciecej dla wojewddztwa pomorskiego (stanowisko otrzymano w dniu 02.12.2025 r.);

|, (dlo iz

przekazania raportu nie otrzymano opinii);
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-
_ (w dniu 18.11.2025 r. otrzymano odpowiedz o braku mozliwosci przygotowania opinii z uwagi
na ,posiadane kompetencje z zakresu gastroenterologii dzieciecej”),

- [, do dnia
przekazania raportu nie otrzymano opinii);

z prosbag o przekazanie opinii eksperckiej, zgodnie z art. 31c ust. 3 pkt. 1 ustawy o Swiadczeniach, w sprawie zasadnosci
zakwalifikowania ocenianych swiadczen do wykazu swiadczen gwarantowanych.
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4. Problem decyzyjny

Przedmiotem niniejszego raportu jest ocena zasadnosci zakwalifikowania dwoch badan diagnostyki laboratoryjnej:
oznaczenie stezenia wapnia w moczu, oraz oznaczenie stezenia fosforanow w moczu, jako $wiadczeh gwarantowanych
z zakresu ambulatoryjnej opieki specjalistycznej wraz z opracowaniem wyceny dla swiadczen.

Oznaczenie stezenia wapnia w moczu, zgodnie z informacjami zawartymi w Karcie Swiadczenia Opieki Zdrowotnej
(KSOZ), znajduje zastosowanie u pacjentéw z innymi zaburzeniami gospodarki wapniowo-fosforanowej, chorobami
nerek, niedoborem wzrostu. Oznaczenie stezenia wapnia w moczu pozwala na prawidtowe prowadzenie leczenia,
unikanie powiklan terapii oraz zapobieganie niepetnosprawnosci (niedobdr wzrostu, deformacije konczyn, nasilone béle
kostno-stawowe, zwiekszone ryzyko ztaman). W KSOZ podkreslono takze konieczno$é okreslenia wrasciwego kodu
ICD-9 dla tego badania.

W odniesieniu do oznaczenia stezenia fosforanéw w moczu nie otrzymano Karty Swiadczenia Opieki Zdrowotnej wraz
z przedmiotowym zleceniem Ministra Zdrowia. W zwigzku z tym w niniejszym raporcie wykorzystano informacje
dotyczace badania ,Fosforandw w moczu” przekazane przy odrebnym zleceniu Ministra Zdrowia’. Zgodnie
z tymi informacjami, oznaczenie stezenia fosforanéw w moczu, zar6wno w pojedynczej prébce, jak i w dobowej zbidrce,
jest badaniem stosowanym w diagnostyce i monitorowaniu leczenia zaburzen gospodarki wapniowo-fosforanowej, takich
jak choroby przytarczyc czy krzywica hipofosfatemiczna sprzezona z chromosomem X (XLH). Badanie to jest niezbedne
m.in. do oceny skutecznosci leczenia oraz do wyliczenia wskaznika TmP/GFR (stosunku maksymalnej reab sompciji
fosforanéw w kanalikach nerkowych do wskaznika filtracji ktebuszkowe;j).

Aktualnie badania diagnostyki laboratoryjnej, o ktérych mowa powyzej, nie zostaty uwzglednione w rozporzgdzeniu
Ministra Zdrowia dotyczgcym wykazu swiadczen gwarantowanych z zakresu ambulatoryjnej opieki specjalistycznej
(AOS). Wykonanie oznaczenia stezenia wapnia w moczu jest ujete w wykazie badan diagnostycznych dostgpnych
dla lekarza podstawowej opieki zdrowotnej (POZ), przy czym nie okreslono dla niego swoistego kodu ICD-9.

Oba oceniane badania zostaty wskazane w tresci programu lekowego B.151. ,Leczenie chorych na hipofosfatemie
sprzezong zchromosomem X (XLH) (ICD-10: E83.3)". Badania te sg wyszczegdlnione zarowno w procesie kwalifikacji
pacjenta do programu, jak i w monitorowaniu efektéw leczenia. Jednoczesnie nalezy podkresli¢, ze dla tych badan brak
jest okreslonych kodéw ICD-9 w stowniku procedur medycznych prowadzonym przez Narodowy Fundusz Zdrowia.

W ramach raportu przeprowadzono nastepujgce prace analityczne w odniesieniu do ocenianych badan diagnostyki
laboratoryjnej:
e przeglad aktualnych uwarunkowanh organizacyjnych i refundacyjnych,
e przeglad i analize rekomendaciji oraz wytycznych praktyki klinicznej opublikowanych w latach 2015-2025,
e analize skutecznoscii bezpieczenstwa — dotyczacych stosowania oznaczen stezenia fosforanéw w moczu,
e przeglad rozwigzan organizacyjnych przyjetych w innych krajach, odnoszgcych sie do finansowania
przedmiotowych badan,

e 0szacowanie prognozowanych wydatkéw ptatnika publicznego w przypadku zakwalifikowania wnioskowanych
badan jako Swiadczen gwarantowanych.

4.1. Problem zdrowotny

Czynniki regulujace gospodarke mineralng organizmu. Utrzymanie homeostazy mineralnej organizmu wymaga
wspotdziatania czynnikdw humoralnych, wsréd ktérych najwazniejsze sg: parathormon (PTH), aktywny metabolit
witaminy D (1,25(0OH)2D), peptyd podobny do parathormonu (PTHrP) oraz receptory dla tych hormonéw. Regulatorami
drugiej linii sg kalcytonina, glukokorykosteroidy, hormony ptciowe i fosfatoniny.

[Solnica 2022]

7 Informacje obejmujgce badanie,,Fosforanéw w moczu” dotgczone zostaty do zlecenia MZ dotyczacego przeprowadzenia dodatkowej analizy wybranych
Swiadczen w zakresie diagnostyki choréb ukfadu dokrewnego u dzieci i dorostch. Opracowanie analityczne AOTMIT nr W S.422.10.2025
zdn. 16.10.2025 .
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Diagnostyka laboratoryjna zaburzen gospodarki wapniowo-fosforanowej. Do podstawowych badan
laboratoryjnych stosowanych w diagnostyce zaburzehn gospodarki wap niowo-fosforanowej nalezg oznaczenia stezenia
wapnia (Ca) i fosforanéw nieorganicznych (P) wykonywane we krwi i w moczu oraz — w zaleznos$ci od wskazan —
oznaczenia substancji regulatorowych — stezeh parathormonu (PTH), metabolitéw witaminy D (25[OH]D i 1,25[OH]2D)
i aktywnosci enzymu — fosfatazy alkalicznej (FA). Do petnej, prawidtowej interpretacji wynikdw konieczne jest
jednoczasowe oznaczenie stezenia magnezu (we krwi), kreatyniny (we krwi i w moczu), albuminy (we krwi) i/lub pH krwi.

Wszystkie wymienione parametry standardowo oznacza sie w surowicy krwi zylnej (krew pobierana do ,pustej probowks”,
.na skrzep”), cho¢ niektdére z nich mozna oznaczac¢ takze w osoczu (wymaga to pobrania krwi do probdwki zawierajgcej
odpowiedni antykoagulant).

Oznaczenia w moczu wykonuje sie w pojedynczej prébce lub w materiale pochodzacym z 24-godzinnej zbidrki.
W zaleznosci od zastosowanej metody mocz ze zbiorki moze wymagac zakwaszenia (w celu unikniecia wytrgcania soli
wapnia), dlatego warto sie skontaktowac z laboratorium, do ktérego zostanie przekazany materiat, aby sie dowiedzec,
jak zbieraé materiat. Do wlasciwej interpretacji wyniku dobowej zbiérki moczu konieczne jest oznaczenie w surowicy
stezen Ca, P i kreatyniny na poczatku lub na zakonczenie dobowej zbiérki moczu.

[Wéjcik 2019]

4.1.1. Wybrane stany kliniczne zwigzane z zaburzeniami rownowagi
wapniowo-fosforanowej

Niedoczynnos¢ przysadki (kod ICD-10: E23.0)

Jest to zespét objawdw spowodowanych niedoborem jednego lub kilku hormonéw przysadkowych (niedobér wszystkich
— catkowita niedoczynnos¢ przysadki). Obraz kliniczny zalezy od wieku, w ktérym wystgpita niedoczynnosc, etiologii
i czasu trwania choroby oraz zakresu niedoboréw hormonalnych poszczegélnych gruczotow wydzielania wewnetrznego.

Przyczyny:

e nowotwory — przysadki (gruczolaki, torbiele), podwzgdrza (czaszkogardlak, zarodczak), okolicy skrzyzowania
nerwow wzrokowych (oponiak, glejak), przerzuty nowotworowe (najczesciej raka piersi),

e urazy czaszki i uszkodzenia jatrogenne (Srédoperacyjne, popromienne) podwzgorza, szyputy lub przysadki,

e zaburzenia naczyniopochodne — poporodowa martwica przysadki (zesp& Sheehana), udar przysadki, tetniak
tetnicy szyjnej wewnetrznej,

e zmiany zapalne i naciekowe — zapalenie mézgu lub opon moézgowo-rdzeniowych, zmiany ziarniniakowe
przysadki (sarkoidoza, gruzlica, kita, histiocytoza z komaorek Langerhansa, ziarniniakowatos¢ z zapaleniem

naczyn), limfocytowe (autoimmunologiczne), zapalenie przysadki, zapalenie indukowane immunoterapig
nowotworow,

e zaburzenia wrodzone lub rozwojowe (hipoplazja, aplazja przysadki),

e izolowane niedobory hormondéw — GH (najczestszy) lub gonadotropin (w zespole Kallmanna genetycznie
uwarunkowany niedobér GnRH — hipogonadyzm hipogonadotropowy, z reguty z uposledzeniem wechu),
izolowane niedobory ACTH, TSH i PRL wystepujg bardzo rzadko; czesto natomiast wystepuje przejsciowy
wtérny niedobor ACTH wskutek dtugotrwatego stosowania GKS w dawkach wiekszych od substytucyjnych.

Diagnostyka. Badania pomocnicze obejmuja:

e badania laboratoryjne:

o zmniejszone stezenia hormondw gruczotéw obwodowych (gonad, tarczycy, nadnerczy) i jednoczesnie mate
stezenia odpowiadajgcych im hormondw tropowych przysadki lub zmniejszone stezenia IGF-1 i GH,

o uposledzona odpowiedz wydzielnicza hormonéw przysadkina bodzce stymulacyjne — insulina lub GHRH
(GH), CRH (ACTH), GnRH (gonadotropiny), TRH (TSH i prolaktyna),

o zaburzenia elektrolitowe we wtornej niedoczynnosci kory nadnerczy zwykle nie wystepujg —
w przeciwienstwie do hiponatremii, hiperkaliemiii hipowolemii dominujgcych w obrazie niedoczynnosci
pierwotnej (wydzielanie mineralokortykosteroidéw nie jest zaburzone, gdyz zalezy od uktadu renina—
angiotensyna, a nie od ACTH);
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e MR okolicy okotosiodiowej: wykonuje sie w kazdym przypadku niedoczynnosci przysadki w celu ustalenia
przyczyny uszkodzenia lub dysfunkcji w przebiegu zapalenia;

e badanie pola widzenia: w razie podejrzenia procesu chorobowego obejmujgcego okolice skrzyzowania
nerwéw wzrokowych.

Leczenie. Obejmuje:

e uzupetnianie niedoboréw hormonalnych — niedobory hormonalne wynikajgce z wtérnej (przysadkowsj)
i trzeciorzedowej (podwzgorzowej) niedoczynnosci leczy sie podobnie, przez podawanie odpowiednich
hormonéw obwodowych;

e leczenie przyczynowe — w przypadku:

o nowotworéw przysadki:

— leczenie operacyjne — metoda z wyboru we wszystkich przypadkach gruczolakéw przysadki (z wyjatkiem
guza prolaktynowego), guzéw z kieszonki Rathkego i innych nowotworéw okotosiodiowych (z wyjatkiem
zarodczaka),

— leczenie farmakologiczne — leki dopaminergiczne w przypadku guza prolaktynowego, analogi
somatostatyny jako przygotowanie do zabiegu neurochirurgicznego w przypadku guza
somatotropinowego i tyreotropinowego,

— radioterapia — wskazana w zarodczaku, nalezy rozwazyé takze w przypadku innych guzow
nieoperacyjnych lub nieoperacyjnej wznowy nowotworu po radykalnym zabiegu neurochirurgicznym;
nowoczesne metody radioterapii cechuje mniejsze ryzyko powikfan,

— chemioterapia —w przypadku przerzutéw nowotworowych do przysadki lub jako leczenie uzupetniajace
u chorych na chemiowrazliwe nowotwory OUN;

o udaru krwotocznego przysadki:

— GKSi.v. — hydrokortyzon 100 mg 4 x dz. albo deksametazon ~4 mg 2 x dz. we wczesnej fazie udaru
przysadki, ze wzgledu na mozliwy niedobdr ACTH i dziatanie przeciwobrzekowe,

— leczenie neurochirurgiczne — decyzje o jego celowosci nalezy podjgé w 1. tyg. od wystgpienia udaru
krwotocznego, jezeli zaburzenia neurologiczne nie ustepujg pomimo stosowania GKS;

o limfocytowe zapalenie przysadki: oprécz wyréwnywania niedoboréw hormonalnych stosuje sie GKS. Na og6t
uzyskuje sie poprawe stanu klinicznego i zmniejszenie rozlegtosci zmian naciekowych obejmujgcych
przysadke;

o zapalenie przysadkiindukowane immunoterapig nowotwordw: w razie zaburzen widzenia z powodu ucisku
na skrzyzowanie nerwéw wzrokowych — pilnie zastosuj GKS (poczatkowo np. hydrokortyzon 50—100 mg i.v.
3—4 x dz. lub metyloprednizolon w dawce réwnowaznej, nastepnie w dawce ustalanej indywidualnie) oraz
rozwaz zakonczenie immunoterapii. Lecz niedoczynno$¢ przysadki (wyréwnaj zaburzenia elektrolitowe
i niedobory hormonalne).

[Zgliczynski i Ptaczkiewicz-Jankowska 2025]
Niedoczynnos$¢ przytarczyc (kod ICD-10: E20 z rozszerzeniami)

Przytarczyce wydzielajg parathormon (PTH). Gtéwnym regulatorem wydzielania PTH jest stezenie wapnia
zjonizowanego w surowicy — hipokalcemia je pobudza, a hiperkalcemia hamuje. Zwiekszenie wydzielania PTH
w odpowiedzi na hipokalcemie zachodzi tylko wtedy, gdy nie ma niedoboru magnezu. Waznymi czynnikami hamujgcymi
wydzielanie PTH sa réwniez witamina D oraz jej aktywne metabolity, np. 1,25(0OH)2Ds.

Pierwotna niedoczynnos$¢ przytarczyc to stan chorobowy przebiegajgcy z hipokalcemig i hiperfosfatemia,
spowodowany pierwotnym niedoborem albo brakiem parathormonu (PTH) lub (rzadziej) wydzielaniem PTH nieczynnego
biologicznie. Przyczyny niedoboru lub braku PTH:

e usuniecie przytarczyc, ich niedokrwienie lub mechaniczne badz termiczne uszkodzenie (w wyniku stosowania
srodoperacyjnych technik hemostazy), najczesciej podczas tyreoidektomii lub rzadziej paratyreoidektomii
(~75-80% wszystkich przypadkéw niedoczynnosci przytarczyc) lub innych zabiegdw chirurgicznych w obrebie
szyi (uwaga: niedoczynnos$¢ przytarczyc moze byc¢ przejsciowa i ustgpi¢ w ciggu <6 mies. po operacji),

Ocena $swiadczen opieki zdrowotnej 22/106



Oznaczenie stezenia wapnia w moczu oraz oznaczenie stezenia fosforanébw w moczu — ocena zasadnosci  DWSGiZS420.5.2025
zakwalifikowania $wiadczen jako $wiadczen gwarantowanych zzakresu ambulatoryjnej opieki spedalistycznej

e zniszczenie przytarczyc wskutek procesu autoimmunologicznego (najczestsza przyczyna nieoperacyjna) —
niedoczynnos$c¢ przytarczyc wchodzi w sktad autoimmunologicznego zespotu nied oczynnosci wielogruczolowej
typu 1 (APS-1), bardzo rzadko APS-2, przebytego napromieniania szyi lub tarczycy, odktadania sie zelaza
(hemochromatoza dziedziczna), miedzi (choroba Wilsona) lub amyloidu (amyloidoza), urazu szyi albo
zapalenia tarczycy,

e wady wrodzone — brak przytarczyc (zespét DiGeorge’a), wrodzona niedoczynno$¢ przytarczyc dziedziczaca sie
w sposob sprzezony z picig lub autosomalnie,

e choroby mitochondrialne — zespét Kearnsa i Sayre’a, zespot MELAS,
e wydzielanie PTH o zmienionej strukturze, ktéry nie wigze sie z receptorem,

e uposledzenie wydzielania PTH spowodowane hipo- albo hipermagnezemig, zasadowicg oddechowg
lub mutacjg aktywujgca receptora wapniowego.

Wptyw niedoboru lub braku PTH na gospodarke wapniowo-fosforanowa:

e zmniejszenie aktywnosci 1a-hydroksylazy w nerkach — pobudzajacej 1a-hydroksylacje 25-OH-D do 1,25(OHpD
— prowadzi do ograniczenia syntezy kalcytriolu, przez co pogtebia sie niedob6r wapnia,

e hipokalcemia z powodu:
o zmniejszonej mobilizacji wapnia z ko$ci
o zmniejszonej biosyntezy 1,25(0OH)2D3 w nerkach
o zmniejszonego wchianiania wapnia z przewodu pokarmowego — z powodu niedoboru 1,25(0OH)2D; oraz
o zmniejszonej zdolnosci do reabsorbcji wapnia w cewkach nerkowych i zwiekszonej utraty wapnia z moczem

(hiperkalciurii),

e hiperfosfatemia spowodowana zmniejszeniem klirensu nerkowego fosforanéw (hiperfosfatemia uposledza

biosynteze 1,25(0OH)2Ds3, co jeszcze pogtebia jej niedobdr).

Diagnostyka. Badania pomocnicze obejmuja:

e badaniakrwi: hipokalcemia (stezenie wap nia catkowitego w surowicy skorygowane wzgledem stezenia albuminy
<2,25 mmol/l [9 mg/dI] lub stezenie wapnia zjonizowanego <0,95 mmol/l [3,8 mg/dl]), hiperfosfatemia, male lub
nieoznaczalne stezenie PTH i zmniejszone stezenie 25-OH-D w surowicy; wedtug PTE 2023 stezenie iPTH
>1,05 pmol/l (10 pg/ml) w 12—-24 h po catkowite] tyreoidektomii wskazuje na bardzo mate prawdopodobienstwo
trwatej niedoczynnos$ci przytarczyc; przy mniejszym stezeniu ryzyko to moze przekracza¢ 50% .

e badania moczu: zwiekszenie wydalania fosforanéw i cAMP po podaniu egzogennego PTH (test Ellswortha
i Howarda),

e EKG: w hipokalcemii wydtuzenie odstepu QT

e Badania obrazowe: mogg ujawni¢ zwapnienia w jgdrach podstawy mézgu i w innych tkankach miekkich oraz
zageszczenie struktury kostnej (osteoskleroza). USG nerek moze ujawni¢ nefrokalcynoze w przebiegu
hiperkalciurii.

e badanie przewodnictwa nerwowego i elektromiografia: obnizenie progu pobudliwoscii chronaksji nerwéw oraz
wystepowanie spontanicznych dwufazowych potencijatéw o duzej czestotliwosci w miesniach szkieletowych.

e badanie okulistyczne: ocena w kierunku wystepowania zacmy.

Rozpoznanie opiera si¢ na wynikach badan biochemicznych (hipokalcemiai hiperfosfatemia zmatym lub nieoznaczalnym
stezeniem PTH), ktérym moga towarzyszy¢ objawy tezyczkilub rownowaznikéw tezyczkowych oraz zmiany troficzne
tkanek pochodzenia ektodermalnego. U chorych bez charakterystycznych objawéw hipokalcemii nalezy powtorzy¢
badania w odstepie 22 tyg.

Leczenie. Postepowanie polega na wyrownywaniu hipokalcemii i hiperfosfatemii, a takze korygowaniu zaburzen
gospodarki magnezowej (niezbedne do przywrdcenia prawidtowej kalcemii), a nie na wyréwnywaniu niedoboru PTH.
Ludzki PTH (1-84) wytwarzany metodg rekombinacji genetycznej (Natpar(i)) do stosowania 1 x dz. s.c. jest niedostepny
(ogtoszono zakonczenie produkcji do konca 2024 r.). Nowy lek, rekombinowany PTH-(1-34) w postaci o przediuzonym
dziataniu — palopegteryparatyd (Yorvipath, dostepny w Polsce tylko w ramach ratunkowego dostepu do technologii
lekowych [https://irdtl.org.pl]), stosuje sie w dawce poczatkowej 18 ug 1 x dz. s.c., stopniowo zwiekszanejo 3 ug co 7 dni
(mozna stosowaé 6—60 ug/d, przy czym ustalenie optymalnej dawki wymaga uwaznego monitorowania stezenia wapnia
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w surowicy); przed podaniem 1. dawki odstawia sie aktywng postac¢ witaminy D, nastepnie stopniowo zmniejsza sie
suplementacje wapnia.

W niedoczynnosci przytarczyc niedobdr PTH skutkuje zmniejszeniem aktywnos$ci 1a-hydroksylazy w nerkach, przez
co ograniczona jest synteza aktywnego biologicznie kalcytriolu. Wymaga to stosowania postaciwitaminy D zawierajgcych
grupe hydroksylowg w pozycji 1a: alfakalcydolu (1-OH-D; zwykle w dawce 0,5-1 pg/d) lub kalcytriolu (1,25[OH]2D —
rozpocznij od najmniejszej mozliwej dawki [0,25 ug 1 x dz.]i zwiekszaj jg stopniowo [co 2—4 tyg.], zwykle do 0,51 jg/d,
pod $cistg kontrolg stezenia wapnia w surowicy). Nie stosuj kalcyfediolu (25-OH-D) w leczeniu niedoczynnosci
przytarczyc, gdyz kalcyfediol, podobnie jak cholekalcyferol (nieaktywna posta¢ witaminy D3), nie pozwala omingé
problemu zmniejszonej w niedoczynnosci przytarczyc aktywnosci 1a-hydroksylazy, przez co nie osigga sie odpowiedniej
aktywnosci biologicznej witaminy D.

Niedoczynnos¢ przytarczyc po tyreoidektomii w wiekszosci przypadkéw jest przemijajgca i zwykle trwa 1—6 mies. Jezeli
stezenie PTH w surowicy jest prawidiowe, stopniowo zmniejszaj dawke suplementacyjng wapnia, pod kontrolg stezenia
wapnia w surowicy. Niedoczynnos$¢ przytarczyc utrzymujacg sie >12 mies. po operacji uznaje sie za trwatg.

Monitorowanie skutecznosci leczenia niedoczynnosci przytarczyc: oznaczaj stezenia wapnia zjonizowanego
(lub skorygowanego wzgledem stezenia albuminy), fosforu, magnezu i kreatyniny w surowicy co 3—6 mies., a dodatkowo
stezenie wapnia w surowicy 1-2 tyg. po zmianie dawkowania. Dgz do utrzymania stezenia wapnia zjonizowanego
(lub skorygowanego) w dolnej czesci przedziatu referencyjnego lub nieco ponizej, pod warunkiem ze nie wystepujg
objawy kliniczne niedoboru wapnia, a stezenia fosforu nieorganicznego i magnezu mieszczg sie w przedziatach wartosci
referencyjnych (iloczyn wapniowo-fosforanowy powinien wynosi¢ <4,4 mmol2/12 [55 mg2/dI2]). Stezenie wapnia
w dobowej zbiérce moczu mozesz oznaczaé rzadziej (np. co 1-2 lata). W razie hiperkalciurii rozwaz zastosowanie
diuretyku tiazydowego w celu jej zmniejszenia. Podczas stosowania alfakalcydolu (1-OH-D) lub kalcytriolu (1,25[0OH]2D)
nie oznaczaj stezenia 25-OH-D w celu monitorowania wyréwnania niedoboru witaminy D (testy do oznaczania 25-OH-D
nie wykrywajg 1,25[OH]2D). Alfakalcydol po podaniu podlega w watrobie hydroksylacji przy C25, tak wiec gtéwna droga
syntezy 1,25(0OH)2D odbywa sie z pominieciem postaci 25-OH-D (oznaczanie stezenia 25-OH-D w surowicy
i wnioskowanie na podstawie wyniku o niedoborze witaminy D jest wiec w tym wypadku nieuzasadnione). Niektorzy
eksperci zalecajg dodatkowa, poza stosowaniem alfakalcydolu, suplementacje witaminy D3 w dawce dobowej
400-800 IU.

Wtérna niedoczynnosé przytarczyc. Wtdrna niedoczynno$é przytarczyc to stan zmniejszonego wydzielania PTH
wskutek hamujgcego dziatania hiperkalcemii PTH-niezaleznej. Rzadkie przyczyny: mutacja aktywujgca receptora PTH-1
(zespot Jansena: hiperkalcemia, hipofosfatemia, nieoznaczalne stezenie PTH) lub mutacja aktywujgca receptora
wapniowego (hipokalcemia i mate stezenie PTH). Wystepujg objawy choroby podstawowej (przyczyny hiperkalcemii)
i objawy hiperkalcemii. W badaniach pomocniczych hiperkalcemia z matym stezeniem PTH. W rozpoznaniu réznicowym
uwzglednij inne przyczyny hiperkalcemii PTH-niezaleznej. Leczenie przyczynowe, jesli mozliwe, i wyrownywanie
hiperkalcemii.

Rzekoma niedoczynnosé przytarczyc. Jest genetycznie uwarunkowang chorobg charakteryzujgca sie opomoscig
tkanek docelowych na PTH wskutek genetycznie uwarunkowanego defektu receptora PTH-PTHrP. Jezeli opomosc
obejmuje kosci, nosi nazwe zespotu wrodzonej osteodystrofii Albrighta.

Wyréznia sie kilka typdw réznigcych sie odpowiedzig w tescie Ellswortha i Howarda, wystepowaniem opornosci na inne
hormony i objawdw ich niedoboru (TSH, glukagonu i gonadotropin) oraz obecnoscig lub brakiem zaburzenh rozwojowych
(niski wzrost, okragta twarz, otytos¢, skrocenie kosci Srédrecza i Srédstopia). Coraz wieksze znaczenie majg badania
genetyczne, dzieki ktorym mozna rozpoznaé¢ rzadko wystepujgce mutacje gendw prowadzgce do rzekomej
niedoczynno$ci przytarczyc. W badaniach pomocniczych — hipokalcemia, hiperfosfatemia i duze stezenie PTH jako
prawidtowa odpowiedz wydzielnicza na hipokalcemie (wyjatek: tzw. rzekomo rzekoma niedoczynnos¢ przytarczyc,
cechujgca sie typowymi zaburzeniami rozwojowymi, prawidtowg kalcemia i fosfatemig oraz zwykle prawidtowym
stezeniem PTH). W rozpoznaniu réznicowym uwzglednij pierwotng i wtérng niedoczynnos¢ przytarczyc. Leczenie
jak w prawdziwej niedoczynnos$ci przytarczyc (wyrdwnywanie hipokalcemii i hiperfosfatemii).

Nadczynnosé¢ przytarczyc (kod ICD-10: E21 z rozszerzeniami)

Pierwotna nadczynnosé przytarczyc (PNP) to nadmierne wydzielanie parathormonu (PTH) spowodowane defektem
komorek przytarczyc, niewrazliwe lub mato wrazliwe na supresyjne dziatanie hiperkalcemii. Przyczyny: pojedynczy
gruczolak (~85%), mnogie gruczolaki lub przerost przytarczyc (~15%), rak przytarczyc (~1%). Rzadko (~5%)
uwarunkowana dziedzicznie jako sktadowa zespotdw mnogich nowotworéw uktadu wydzielania wewnetrznego typu 1
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(MENM1), typu 2A (MEN2A) lub zespotu nadczynnosci przytarczyci guza szczeki lub zuchwy (HPT-JT), albo z powodu
mutacji inaktywujacej genu kodujgcego receptor wapniowy (CASR).

Zwiekszone wydzielanie PTH jest przyczyng wzmozonej osteolizy i uwalniania wapnia do krwi, zwigkszonego wchtaniania
wapnia z przewodu pokarmowego oraz zwiekszonego wydalania wapnia i fosforandw z moczem.

Kobiety chorujg 2—-3 razy czesciej niz mezczyzni. Szczyt zachorowalnosci wystepuje w 6. dekadzie zycia. Obraz kliniczny
zalezy od czasu trwania zwiekszonego wydzielania PTH oraz nasilenia hiperkalcemii.

Diagnostyka. Badania pomocnicze obejmuja:

e Badania krwi:

o

hiperkalcemie rozpoznaje sie po 2-krotnym stwierdzeniu zwiekszonego stezenia wapnia catkowitego
skorygowanego wzgledem stezenia albuminy; w przebiegu PNP typowo stwierdza sie tez zwiekszone
stezenie PTH w surowicy (po wykluczeniu niedoboru witaminy D); niekiedy wystepuje tylko zwiekszone
stezenie wapnia zjonizowanego i zwigkszone stezenie PTH (lub blisko gémej granicy normy [ggn]
— nieprawidtowe przy wspdtistniejacej hiperkalcemii) i zwiekszona aktywnos¢ izoenzymu kostnego fosfatazy
zasadowej; znacznie rzadziej hipofosfatemia. Petng warto$¢ diagnostyczng stezenia PTH mozna uzyskaé
dopiero po catkowitym uzupetnieniu niedoboru witaminy D (proponuje sie stezenie 25-OH-D =75 nmol/l
[30 ng/ml]). Niekiedy przydatne bywa oznaczenie stezenia PTH w tzw. poptuczynach biopsyjnych
po wykonaniu BACC zmiany ogniskowej budzacej podejrzenie powiekszonej przytarczycy — przeptucz igle
1 ml 0,9% roztworu NaCl i oznacz stezenie PTH takg samg metoda jak w surowicy (wykrycie PTH wskazuje
na przytarczyce jako miejsce pobrania materiatu podczas BACC),

nalezy tez okreslic iloraz klirensu nerkowego wapnia do klirensu kreatyniny (klirensy dobowe). Przy wartosci
ilorazu wapniowo-kreatyninowego >0,03 nalezy podejrzewa¢ PNP, natomiast przy wartosci <0,02 — mutacje
receptora wapniowego.

e Badania moczu:

@)

o

o

@)

zwiekszone wydalanie wapnia (>5 mmol/d [200 mg/d]) i fosforanéw z moczem,
mata gestos¢ wzgledna moczu,

krwinkomocz (gdy kamica nerkowa),

niewielki biatkomocz (gdy srodmigzszowe zapalenie nerek).

e EKG: mogg by¢ widoczne cechy hiperkalcemii

e Badania obrazowe przytarczyc w celu wykrycia zmienionej przytarczycy i planowania leczenia operacyjnego:

o

USG (ograniczona czuto$¢, wykrywa tylko znacznie powiekszone przytarczyce; podejrzenie budz
uwidocznienie owalnej, hipoechogenicznej zmiany zlokalizowanej na Scianie tylnej tarczycy i potoZonej
pozatorebkowo) i

scyntygrafia z uzyciem MIBI znakowanego technetem 99mTc (99mTc-MIBI; z mozliwoscig subtrakcii
gromadzenia zaleznego od obecnosci komorek tarczycy), z tréjwymiarowym obrazowaniem SPECT,
najlepiej w potgczeniu z obrazowaniem TK (99mTc-MIBI SPECT-TK), gdyz fuzja obrazéw zwieksza cautosé
badania i utatwia lokalizacje nadczynnej przytarczycy, albo w potagczeniu z USG szyi (99mTc-MIBI SPECT-
USG; badanie o duzej czutosci, dzieki USG mozna dodatkowo wykona¢ BACC i oznaczy¢ PTH, co zwigksza
swoistos$¢ rozpoznania nadczynnosci przytarczyc). Wskazuje sie na potgczenie 99mTc-MIBI SPECT-TK
z USG szyi jako preferowang metode obrazowania przytarczyc.

mozna takze wykona¢ badanie PET z uzyciem choliny znakowanej 18F (18F -fluorocholiny) w potaczeniu
z TK (PET/TK) lub MR (PET/MR). PET/TK moze poprawi¢ wykrywalnos¢ najmniejszych gruczolakow
przytarczyc, niewidocznychw SPECT-TK, pomocne szczegdlnie u chorych po nieudanej p aratyreoiodektomii
lub w ektopowej nadczynnosci przytarczyc. Mozna wykorzystaé réwniez 4D -TK (badanie z kontrastem).
Istniejg takze sposoby srodoperacyjnej identyfikacji przytarczyc z wykorzystaniem fluorescencji. Wszystkie
metody obrazowania gruczolakow wydzielajgcych PTH majg ograniczong wiarygodnosc.

e Radiogramy kosci:

o

w zaawansowanej PNP uogdlniony zanik kosci, resorpcja podokostnowa (najlepiej widoczna w obrebie
paliczkéw palcow reki), w bardzo zaawansowanej chorobie torbiele kostne (w obrebie zuchwy, zeber, kosci
dtugich), osteoliza (kosci pietowej, fonowej, dalszego odcinka obojczykdw, blaszkitward ejwokét zebow, kosci
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sklepienia czaszki [obraz ,solizmieszanej z pieprzem”]), Scienczenie warstwy korowej koscidtugich, ztamania
patologiczne koSci.

o RTG przegladowe: kamica moczowa, ztogi wapniowe w trzustce, zwapnienia w miesniach lub innych
tkankach miekkich.

e Densytometria kosci (DXA): cechy osteopeniilub osteoporozy; preferuje sie badanie w 3 lokalizacjach: dalszy
odcinek kosci promieniowej, szyjka kosci udowej i kregi ledzwiowe.
e Badanie okulistyczne: niekiedy ztogi wapniowe w rogéwce (keratopatia wstgzkowa).

Leczenie. Obejmuje:

e leczenie operacyjne — o pilnosci wskazanhn decyduje nasilenie objawow i stezenie wapnia w surowicy.

Usuniecie gruczolaka lub raka (ich jednoznaczna identyfikacjia pozwala na pozostawienie pozostalych
przytarczyc), a w razie rozrostu przytarczyc — pozostawienie potowy jednego gruczotu i usuniecie wszystkich
pozostatych (paratyreoidektomia subtotalna) albo usuniecie wszystkich przytarczyc (paratyreoidektomia totalna)
z przeszczepieniem niewielkiego fragmentu jednej z nich do miesni koficzyny gérnej (pozostate gruczoly sig
zamraza i przechowuje, by méc je wszczepiC w razie wystgpienia pooperacyjnej niedoczynnosci przytarczyc).
Skutecznos$¢ paratyreoidektomii ocenia sie na podstawie srédoperacyjnego oznaczenia stezenia PTH we kmwi
pobranej 10—20 min po usunieciu zmiany (jesli operacja sie udata — stezenie jest o >50% mniejsze w stosunku
do wartosciwyjsciowej). Coraz czesciej operacje pojedynczego gruczolaka o znanejlokalizacji przeprowadza sie
za pomoca minimalnie inwazyjnych metod paratyreoidektomii wraz ze $rodoperacyjnym oznaczaniem stezenia
PTH. Standardowa operacja polega na obustronnym poszukiwaniu i ocenie wszystkich przytarczyc;
e leczenie farmakologiczne:
o czasowe — przygotowanie chorego do paratyreoidektomii,

o przewlekie — PNP bezobjawowa, gdy nie wystepuje zadne ze wskazan do leczenia operacyjnego (ocene
nalezy okresowo powtarzac), u 0séb z bezobjawowg PNP i przeciwwskazaniem do leczenia chirurgicznego
z powodu ciezkiej choroby lub o ztym rokowaniu, a takze u osob, ktoére nie zgadzajg sie na operacje, oraz
jesli wczesniejsze leczenie operacyjne nie doprowadzito do znormalizowania stezenia wapnia w surowicy,
a ryzyko zabiegu przewyzsza oczekiwane korzysci.

Wtérna nadczynnosé przytarczyc to odwracalny stan zwiekszonego wydzielania PTH przez wtérnie przero$niete
przytarczyce wskutek zmniejszonego naptywu jonéw wapnia do komaorek przytarczyc. W jej powstawaniu uczestnicza;:
niedobdér aktywnych metabolitéw witaminy D, hipokalcemia i hiperfosfatemia. Przyczyny: przewlekta choroba nerek
(PChN; najczestsza przyczyna — u wszystkich z GFR <45 ml/min/1,73 m2), ostre uszkodzenie nerek, stany chorobowe
przebiegajace z przewlektg hipokalcemia, takze u chorych po operacjach b ariatrycznych.

W sytuacjiutrzymujgcego sie pobudzenia przytarczyc do wydzielania PTH dochodzidoich przerostu i rozrostu. Czynnosc
przeros$nietych przytarczyc moze z czasem ulec autonomizacji (nadczynnos$é trzeciorzedowa).

Diagnostyka. Badania pomocnicze obejmuja:

e Badania biochemiczne: zwigkszone steZzenie PTH w surowicy, czesto hipokalcemia lub prawidtowe mate
stezenie wapnia oraz nieprawidtowosci zwigzane z chorobg podstawowg (zazwyczaj zwiekszone stezenie
kreatyniny w surowicy i hiperfosfatemia u chorych na PChN), zazwyczaj mate stezenie 25-OH-D, wzroststezenia
FGF-23 i zmniejszenie stezenia biatka Klotho;

e Badania obrazowe: moga ujawni¢ powiekszenie przytarczyc oraz réznego rodzaju zmiany kostne, jak w PNP.
Leczenie. Obejmuje usuniecie przyczyny; jesli to niemozliwe, stosowanie leczenia objawowego:

e wyrownywanie hipokalcemii,

e wyrownywanie hiperfosfatemii,

e aktywne metabolity witaminy D (kalcytriol) lub jej prekursory niewymagajace hydroksylacj w nerkach
(alfakalcydol) albo jej analogi (np. parykalcytol stosowany i.v. przez centralny cewnik zylny podczas hemodializy,
w dawce obliczanej na podstawie stezenia PTH w surowicy),

e niewapniowe zwigzki wigzace fosforany w przewodzie pokarmowym (weglan sewelameru, weglan lantanu,
cytrynian zelaza),
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e jezeli ww. leczenie jest niewystarczajgce, zastosuj kalcymimetyk — cynakalcet 30—90 mg/d p.o. w czasie positku
lub etelkalcetyd — poczatkowo 5 mg i.v. 3 x/tydz. (na zakonczenie hemodializy przez dren).

We wtdrnej nadczynnosci przytarczyc w przebiegu PChN rozwazenie leczenia operacyjnego (subtotalna lub totalna
paratyreoidektomia z autotransplantacjg tkanki przytarczycowej), jesli sie stwierdza: stezenie PTH >800 pg/ml przez
>6 mies., hiperkalcemie i hiperfosfatemie oporne na leczenie, objawy odkfadania sie ztogéw wapniowych w tkankach
miekkich (kalcyfikacji) oraz postepujgcg osteodystrofie. Mozna réwniez zastosowaé termoablacje przytarczyc —
w poréwnaniu z operacjg jest czesciej nieefektywna lub wigze sie z nawrotem choroby, ale jest mniej inwazyjna i rzadzej
powikfana hipokalcemia.

Trzeciorzedowa nadczynnosé przytarczyc to wystagpienie hiperkalcemii w wyniku autonomicznego nadmiemego
wydzielania PTH u chorych z wtérng nadczynnoscig przytarczyc. Gtéwna przyczyna: nieskuteczne leczenie wtomej
nadczynnosci przytarczyc, co prowadzi do dtugotrwatej stymulacji komérek przytarczyc do produkcji PTH i ich rozrostu.
Wystepuje najczesciej u chorych na PChN leczonych dializami; u oséb po udanym przeszczepieniu nerki uwzglednij
zwiekszone wydzielanie PTH przez przerosniete przytarczyce (ustepuje samoistnie u 90% chorych kilka miesiecy
po udanej transplantaciji).

Diagnostyka. Badania pomocnicze obejmuja:

e badania biochemiczne: hiperkalcemia, duze stezenie PTH (przekraczajgce >10-krotnie ggn), hiperfosfatemia
(u chorych na PChN), zwiekszone stezenia wskaznikow duzego obrotu kostnego (osteolizy i osteogenezy).

e badania obrazowe: mogg ujawni¢ powigkszenie przytarczyc oraz réznego rodzaju zmiany kostne (jak w PNP).
Leczenie — obejmuje:
e leczenie farmakologiczne — jak we wtérnej nadczynnosci przytarczyc;

e leczenie operacyjne — totalna lub subtotalna paratyreoidektomia, jesli pomimo leczenia zachowawczego
stezenie PTH w surowicy wynosi>1000 pg/ml, hiperkalcemia >3 mmol/l (12 mg/dl), wystepuje uporczywy $wiad
skory, bol kostny, zwapnienia tkanek pozakostnych (w ptucach, miesniach, skérze) lub ciezka miopatia.
Powikfaniem paratyreoidektomii totalnej moze by¢ adynamiczna choroba kosci.

[MP Franek 2025a]
Krzywice

Krzywica niedoborowa (ang. nutritional rickets), schorzenie polegajace na zaburzonym réznicowaniu chondrocytéw
i nieprawidtowej mineralizacji ptytki wzrostowej, jest spowodowane nieadekwatnym stezeniem surowiczym
25-hydroksywitaminy D [25(OH)D] wynikajgcym z niedostatecznej podazy witaminy D i/lub niskim spozyciem wapnia
u dzieci. Diagnoza krzywicy niedoborowej jest ustalana na podstawie: wywiadu chorobowego, badania fizykalnego,
badan biochemicznych i potwierdzona badaniem radiologicznym (radiogramy).

Krzywica niedoborowa wyraza sie objawami ogdélnoustrojowymii szkieletowymi, z ktérych gtéwne to: rozmigkanie kosci
rosnacych, skutkujgce bolem, deformacjami i wygieciem w zakresie konczyn (szpotawos¢, koslawosc¢), ostabienie sity
miesniowej, opdzniony rozwdj psychomotoryczny, sktonnos¢é do powaznych infekcji uktadu oddechowego, napady
drgawek hipokalcemicznych, a nawet kardiomiopatia. Z reguty konsekwencje kliniczne majg charakter przejsciowy,
jednakze znieksztatcenia szkieletowe i zahamowanie wzrastania i opdznienie funkcji motorycznych moga by¢ trwate.
Podobny etiopatogenetycznie do krzywicy defekt mineralizacji macierzy kostnej po zakonczeniu wzrastania, w dojrzalym
szkielecie, okresla sie jako osteomalacje.

W$&rdéd sztandarowych czynnikdw ryzyka krzywicy i osteomalacji wymienia sie, oprécz naturalnej sezonowej
niedostepnosci pasma ultrafioletowego B Swiatfa stonecznego: ciemng barwe skory, stosowanie intensywnych fittrdw UV,
kompletne zastanianie ciata (ubior), niekorzystne czynniki zywieniowe (powszechna dieta niskowapniowa, niedobodr
witaminy D w zywno$ci) oraz brak suplementacji witaming D. Ponadto lista czynnikéw ryzyka krzywicy obejmuje szereg
schorzen, prowadzacych do niedoboru dziatania witaminy D, m.in. przewlektg chorobe nerek, schorzenia watroby,
zaburzenia wchtaniania jelitowego, zaburzenia absorpcji i metabolizmu ttuszczéw i stany wymagajgce diugotrwatego
catkowitego zywienia pozajelitowego.

Prewencja wsrdd grup ryzyka musi by¢ oparta na obligatoryjnej suplementacji witaming D realizowanej u wszystkich
niemowlat i dzieci jak rowniez na zapewnieniu podazy dietetycznej wapnia.

[Ptudowski 2016]
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Krzywica hipofosfatemiczna sprzezona z chromosomem X (XLH, ang. X-linked hypophosphatemic hypophatemic,
kod ICD-10: E83.3, kod ORPHA: 89936) jest najczestsza postacig krzywicy uwarunkowanej genetycznie, wynikajaca
z mutacji genu kodujgcego PHEX, ekspresjonowanego w osteocytach i odontoblastach. Mutacja prowadzi do wzrostu
poziomu FGF-23, co zmniejsza ekspresje kotransporterow zaleznych od sodu; to z kolei zwieksza wydalanie fosforu
z moczem i hamuje aktywnos$¢kalcydiolu i PTH. Hip ofosfatemia prowadzi d o def ormaciji kosci (krzywicy), zaburzen chodu
(kaczego, kotyszgcego), niskiego wzrostu, kronisinostozy, pseudoztaman, przewleklego zmeczenia i utraty stuchu
w pozniejszym wieku. Ta posta¢ choroby charakteryzuje sie réwniez ropniami przyzebia.

Czestos¢ wystepowania XLH przedstawiono w ponizszej tabeli.

Tabela 1. Czestos¢ wystepowania krzywicy hipofosfatemicznej sprzezona z chromosomem X wg réznych zrodet

Jednostka chorobowa Czestosc wystepowania Zrédto

Krzywica hipofosfatemiczna sprzezona 1:20 000 https://chorobyrzadkie.gov.pl/pl/choroby -rzadkie/89936
zchromosomem X (XLH) 3,9/100 000 urodzen MP Interna XLH 2025

Zrédfo: opracowanie wiasne AOTMIT

Diagnostyka. Rozpoznanie stawiane jest na podstawie obrazu klinicznego, badan biochemicznych, radiologicznych
i potwierdzane badaniem genetycznym.

Badania laboratoryjne obejmuja:

e hipofosfatemia z hiperfosfaturig — staty icharakterystyczny objaw. O zwigkszonym nerkowym klirensie
fosforanéw $wiadczy zmniejszenie reabsorpcji fosforanéw przez cewki nerkowe (TRP <80%) oraz obnizenie
progu maksymalnego wchianiania fosforanéw TmP/GFR,

e zwiekszona aktywnos$¢ fosfatazy zasadowej w surowicy,
e mate stezenie kalcytriolu w surowicy,

e duze stezenie czynnika FGF-23 w surowicy (badanie opcjonalne).

Badania obrazowe: w RTG u dzieci stwierdza sie objawy krzywicy, a u dorostych objawy osteomalacji, bardziej nasilone
w konczynach dolnych. USG moze ujawni¢ nefrokalcynoze, ktéra zazwyczaj jest nastepstwem leczenia objawowego,
a nie samej choroby.

Leczenie. Leczenie konwencjonalne polega na stosowaniu suplementacjifosforanami(gotowe preparaty lub recepturowa
mieszanka fosforanowa) oraz aktywnych metabolitéw witaminy D. Rozpoczecie leczenia od preparatow witaminy D przed
wigczeniem fosforandw zapobiega wystapieniu powiktan.

W przypadku gdy wystepujg nasilone deformacje kostne nie poddajgce sie leczeniu farmakologicznemu stosowane jest
leczenie ortopedyczne, takie jak osteotomia korekcyjna, epifizjodeza czy zablokowanie chrzagstek nasadowych stawdw
kolanowych i skokowych z zastosowaniem skobli.

Nowoczesna terapia obejmuje leczenie burosumabem — ludzkim przeciwciatem monoklonalnym przeciw FGF-23.
Lek podawany jestpodskérnie co 2 tygodnie. W Polsce leczenie burosumabem jest dostepne jed ynie dla dzieciw ramach
programu terapeutycznego.

Dodatkowe opcje terapeutyczne obejmuja: rehabilitacje ruchowa, ktéra ma istotne znaczenie wspomagajace, jak réwniez
regularng opieke stomatologiczng.

Rokowanie. Rokowanie co do funkcji nerek i dtugosci zycia jest dobre. Wczesne wdrozenie wtasciwego leczenia
ogranicza rozwoj deformaciji kosci i stopieh niepetnosprawnosci.

[Jakubowska-Pietkiewicz 2024, Choroby rzadkie gov.pl, MP Interna XLH 2025]

4.1.2. Gospodarka wapniowa

Fizjologia i mechanizmy regulacyjne gospodarki wapniowej. Organizm dorostego cztowieka zawiera 1,0—1,3 kg
wapnia, z czego ok. 99% zawarta jest w kosciach i zebach, a 1% w tkankach migkkich (komorkii ptyn pozakomorkowy,
w tym osocze krwi). Wapn jest waznym skiadnikiem kosci, a ponadto jest regulatorem wrazliwo$ci komaorek nerwowych
i aktywnosci enzyméw $srddkomorkowych, bierze udziat w mechanizmie skurczu miesni, jest odpowiedziany
za utrzymanie stabilnosci cytoszkieletu, uczestniczy w procesach odpornosci komarkowej, krzepniecia i fibrynolizy.
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Homeostaza wapniowa polega na utrzymaniu w osoczu statego stezenia wap nia zjonizowanego, ktore jest zachowywane
dzieki wspoétdziataniu czterech narzadéw i przebiegajgcych w nich procesow; sg to:

e przytarczyce — produkcja i uwalnianie PTH, gtdéwnego hormonu regulujgcego gospodarke mineralng,
e przewod pokarmowy — wchianianie jonéw wapnia,

e kosci — mobilizacja wapnia z kosci (resorpcja) lub odktadanie wapnia w kosciach (kosciotworzenie),
e nerki — szybko$¢ wydalania Ca2* z moczem.

Przyczyna zaburzen gospodarki wapniowej mogg by¢: przytarczyce (nadmierne lub niedostateczne uwalnianie PTH),
przewoéd pokarmowy (nieprawidiowe wchtanianie), tkanka kostna (nadmierna lub obnizona resorpcja, nadmieme
lub obnizone kosciotworzenie) oraz nerki (zwiekszona lub zmniejszona kalciuria). Zaburzenie moze dotyczy¢ jednego
narzagdu bagdzobejmowacdwa lub wszystkie narzady. Kazdy ztych narzgd éw podlega wplywom czynnikéw humoralnych
i lokalnych oraz petlom wzajemnych sprzezeh zwrotnych.

Kliniczne objawy zaburzen gospodarki wapniowej sg czesto niecharakterystyczne i mylgce. Rozpoznanie zaburzeh
gospodarki wapniowej dokonywane jest przypadkowo podczas rutynowych oznaczeh wapnia i fosforandw we ki
lub badan zmian wtérych, zwtaszcza zwigzanych z zaburzeniem funkcji nerek lub uktadu kostnego.

[Solnica 2022]

Waph (Ca) petni w organizmie nie tylko funkcje budulcowg (98% Ca jest zgromadzone w kosciach), ale takze wazng role
regulatorowg, dziatajac poprzez receptor wapniowy (calcium sensing receptor — CaSR) wrazliwy na zmiany stezenia
wapnia zjonizowanego (Ca?*). Ca2* stanowi okoto 50% puli wapnia podlegajgcej szybkiej wymianie. Pozostata czes¢ jest
zwigzana z biatkami (gtéwnie z albuming). Zwiekszenie stezenia albuminy o kazde 10 g/l powyzej normy (40 gfl)
powoduje zwiekszenie stezenia Ca catkowitego o 0,2 mmol/l i na odwrot. Stezenie Ca2* charakteryzuje z kolei odwrotna
zaleznos$¢ od pH krwi. Stezenie zwieksza sie w kwasicy i zmniejsza w alkalozie, zmiana pH o 0,1 powoduje zmiane
stezenia Ca?* o 0,03-0,05 mmol/I.

Gtéwnym zrédtem Ca jest przewdd pokarmowy. Wchtanianiu ulega okoto 30% spozytego Ca, z tego okoto 70%
w dwunastnicy i jelicie czczym, a 30% w jelicie kretym. Gidwnym, bezposrednim regulatorem wchtaniania jest aktywna
witamina D (1,25[OH]2D), ktérej synteza zalezy z kolei od dziatania PTH. Wydalanie Ca odbywa sie z katem oraz
moczem. W cewkach nerkowych pod wptywem PTH okoto 98-99% Ca pierwotnie przesgczonego w ktebuszkach
ulega wchtanianiu zwrotnemu.

[Wojcik 2019]
Wskazania do oznaczania stezenia Ca
1. Hipokalcemia

Do najczestszych przyczyn hipokalcemii naleza: niedoczynno$¢ przytarczyc, rzekoma niedoczynnos¢ przytarczyc
(hipokalcemia wystepuje zwykle >4. r.z.), stosowanie lekéw (glikokortykosteroidy, fenobarbital, ketokonazol, furosemid,
kalcytonina, bisfosfoniany, denosumab i inne), zaburzenie wchianiania jelitowego, mata zawarto$¢ wapnia i/lub nadmiar
fosforanow w diecie (szczegdlnie istotne u noworodkow), niedobor witaminy D. Objawami hip okalcemii ostrej moga byé:
tezyczka jawna (dretwienie i skurcze mige$ni szkieletowych, poczatkowo rak [tzw. reka potoznika], nastepnie kolejno
przedramion i ramion, twarzy, klatki piersiowej i konczyn dolnych, drgawki uogélnione [kloniczno toniczne]), tezyczka
utajona (mozliwo$¢ wywotania napadu tezyczkowego podczas hiperwentylacji, dodatni objaw Chvostka i/lub Trousseau)
oraz rownowazniki tezyczki (zaburzenia widzenia, swiatlowstret, drzenie lub skurcz powiek, skurcz miesni krtani lub
oskrzeli [dusznos€], skurcz tetnic wiencowych [bdl stenokardialny], mézgowych [bdl gtowy] lub obwodowych [objaw
Raynauda] lub przewodu pokarmowego [bél brzucha]). Przewlekta hipokalcemia zwykle przebiega bez wyraznych
objawdw klinicznych, a chorzy w duzym stopniu adaptujg sie do matego stezenia Ca w surowicy (nawet do 1,2 mmol/l).
Objawy tezyczki najczesciej wystepujg, gdy stezenie Ca wynosi <1,8 mmol/I.

W celu ustalenia przyczyny hipokalcemii nalezy oznaczy¢ przede wszystkim stezenie PTH, magnezu, fosforanéw,
25(0OH)D i kreatyniny. Istotne znaczenie ma ocena wydalania wapnia, fosforanéw i kreatyniny z moczem (najlepiej
dobowa zbiérka moczu).

2. Hiperkalcemia

Do najczestszych przyczyn hiperkalcemii nalezy przedawkowanie witaminy D, pierwotna nadczynnos¢ przytarczycy
(izolowana lub w przebiegu zespotdw mnogiej gruczolakowatosci wewnagtrzwydzielniczej) i choroby nowotworowe
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(hiperkalcemia nowotworowa, zwykle o zlozonej etiopatogenezie). U polskich noworodkéw i niemowlgt czesto (nawet
do 20% dzieci) wystepuje tzw. idiopatyczna hiperkalcemia spowodowana mutacjg genu SLC34A 1. Znacznie rzadszg
przyczyng hiperkalcemii jest nasilona osteoliza w przebiegu dtugotrwatego unieruchomienia, choroby nerek (w tym
kwasice cewkowe), choroby ziarniniakowe powodujgce nadmierng, autonomiczng synteze 1,25(0OH)2D, nadmiema
podazwitaminy A, stosowanie tiazy dow, teofiliny, litu, lekdw zobojetniajac ych kwasng tres¢ zolgdka (tzw. zesp6tmleczno-
alkaliczny) oraz sporadycznie zesp 6t Williamsa, martwica podskérnej tkanki ttuszczowej, niewydolnos$¢ nadnerczy,
guz chromochtonny, VIP-oma.

Przewlekta, fagodna hiperkalcemia (Ca <3 mmol/l) zwykle przebiega bezobjawowo. W przebiegu umiarkowane;j i cieziej
hiperkalcemii wystepuja nieswoiste objawy ze strony réznych narzaddéw i uktaddw, takie jak wielomocz, polidypsja,
zmniejszenie taknienia, nudno$ci, wymioty, zaparcie, bol brzucha, przewlekta choroba wrzodowa Zofgdka
lub dwunastnicy, ostre lub przewlekte zapalenie trzustki, zZtogi wapnia w trzustce, kamica pecherzyka zdiciowego,
ostabienie sity miesniowej (u noworodkdéw i niemowlat hipotonia, zaburzenia oddychania), zwiekszona meczliwosc,
mikrotorbiele podokostnowe, torbiele kostne (narastajgce w kolejnych latach Zzycia), zwapnienia w tkankach
okotostawowych, bol glowy, sennos¢, obnizenie nastroju, depresja, zachowania obsesyjno-kompulsyjne, wzmozenie
odruchéw $ciegnistych, zaburzenia rytmu serca, wydiuzenie odstepu PQ, skroécenie odstepu QT (zwigzane
ze skroceniem lub zniknieciem odcinka ST), ztogi wapnia w sercu, nadcisnienie tetnicze, keratopatia wstgzkowa,
zwapnienie tarczki powiekowej, a u dzieci takze zwolnienie tempa wzrastania, niski wzrost i niedobér masy ciata.

3. Zaburzenia metabolizmu kostnego — krzywica/osteomalacja

Krzywica jest zaburzeniemroéznicowania chondrocytéw, mineralizaciji chrzgstkiwzrostowej i osteoidu. Jejodpowiednikiem
u0so6b, ktére zakonczyly proces wzrastania, jest osteomalacja (rozmiekanie kosci). Najczesciej wystepuje krzywica
niedoborowa spowodowana niedostatecznym zaopatrzeniem rozwijajgcego sie organizmu w witaming D i wapn.
Rzadziej spotyka sie natomiast krzywice zwigzane z nadmierng nerkowa utratg fosforanéw (krzywice hipofosfatemiczne
i kwasice cewkowe) lub zaburzeniami metabolizmu/dziatania witaminy D.

Obraz kliniczny krzywicy niedoborowej zalezy od wieku. U niemowlat moze wystepowaé rozmiekanie kosci czaszi,
u dzieci w okresie nauki chodzenia pogrubienie dalszych nasad piszczeli oraz deformacje kosciud i podudzi, a u dzeci
kilkuletnich — koslawos¢ lub szpotawos¢ kolan. Tempo wzrastania moze byé spowolnione. Krzywicy i osteomalacji moze
towarzyszy¢ zmniejszone napiecie i sita migsni, bél oraz deformacje kosci. Wyniki oznaczen laboratoryjnych zmieniajg
sie w trakcie trwania choroby, odzwierciedlajgc jej stopieh zaawansowania (tabela ponizej).

Tabela 2. Zmiany stezen parametréw biochemicznych w zaleznosci od zaawansowania krzywicy

Stadium Ca P PTH FA 25(0OH)D
1 poczatkowo N, a nastepnie { n n n U
2 U nastepnie przejsciowo N 4 m m 4
3 U U m i AR

Objasnienia: Ca — wapn, FA — fosfataza alkaliczna, N — norma, P — fosforany, PTH — parathormon
Zrédio: Wéjcik 2019

[Wojcik 2019]
Choroby zwigzane ze wzrostem wydalania wapnia z moczem

Pobieranie materiatu do badan. Stezenie Ca catkowitego zwykle mierzy sie w surowicy (krew pobrana do pustej
probowki,na skrzep”) lub w moczu. Istnieje mozliwo$¢ oznaczenia stezenia w osoczu, nalezy jednak unika¢ pobierania
krwi do probdwek zawierajgcych EDTA ze wzgledu na jego wtasciwo sci chelatujgce. Dopuszczalne jest natomiast
pobieranie krwi do probdwki heparynowane;.

Chociaz teoretycznie najwiekszg warto$é diagnostyczng ma oznaczenie Ca2*, na co mocno zwraca sie uwage
w pismiennictwie, to w praktyce ma ono bardzo ograniczone znaczenie. Wynika to z duzego ryzyka popetnienia bledéw
jeszcze przed przekazaniem materiatu do laboratorium i w konsekwencji uzyskania mato wiarygodnego wyniku. Krew
do oznaczenia Ca?* nalezy bowiem pobra¢ bez dostepu powierza (ryzyko alkalizacji prébki), przechowywac
w temperaturze 4°C ijak najszybciej wykona¢ analize (maks. w ciggu 2 h po pobraniu). W zwigzku z tym badanie
to wykonuje sie niemal wytgcznie na oddziatach szpitalnych z szybkim dostepem do laboratorium lub posiadajgcych
wlasny analizator.
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Stezenie Ca wmoczu optymalnie nalezy oznaczyé w probce materialu pochodzgcego z 24-godzinnej zbidrki.
W zaleznosci od zastosowanej metody laboratoryjnej konieczne moze byc¢ jego zakwaszenie w celu unikniecia
wytrgcania soliwapnia. Aby optymalnie przygotowa¢ materiat do analizy, nalezy sie zatem skontaktowac z pracownig,
w ktérej bedzie ona wykonywana. Poniewaz wydalanie Ca odnosi sie do kreatyniny, nalezy rownocze$nie oznaczyé
jej stezenie w tym samym materiale. Wartosci referencyjne zalezg od wieku (p. nizej).

Pod wzgledem technicznym stezenie Ca mozna tatwiej oznaczy¢ w pojedynczej prébce moczu. Poniewaz wynik tego
badania zalezy od stosowanej diety, standardowo oznaczenie wykonuije sie w drugiej porannej porcji moczu, a u matych
dzieci w probce moczu pobranej po bezmlecznej przerwie nocnej. Poniewaz wydalanie Ca odnosi sie do kreatyniny,
konieczne jest rownoczesne oznaczenie jej stezenia w tym samym materiale. Aby uzyskac petny i prawidtowy wynik,
badanie warto powtdérzy¢ 2-3 razy. Wartosci referencyjne zalezg od wieku (p. nizej).

Metody laboratoryjne. Stezenie Ca catkowitego oznacza sie metodg spektrofotometryczng, a zjonizowanego
za pomocg analizatora z elektrodg jonoselektywna.

Wartosci referencyjne i interpretacja wyniku. Referencyjne wartos$ci stezenia Ca i Ca2* w surowicy przedstawiono
w tabeli ponizej. U pacjentow z hipoalbuminemiag konieczna jest korekta wyniku uzyskanego w laboratorium:

e szacowane Ca = Ca w surowicy (mg%) + 0,8 x (4 — stezenie albuminy [g/dl]) lub

e szacowane Ca (mmol/l) = Ca w surowicy (mmol/l) + 0,02 (40 — stezenie albuminy [g/I]).

Tabela 3. Referencyjne wartosci stezenia elektrolitow w zaleznosci od wieku?

Ca (mmol/I°)
0.-30.d.z. 2,0-2,60
od 30.d.z. do 12. mies.z. 2,0-2,60
1-3.rz. 2,17-2,40
4-11.rz. 2,19-2,48
12.-13.r.z. 2,19-2,64
14-15.r.z. 2,29-2,67
16.-18.r.z. 2,22-2,67
>18.r.2. 2,15-2,57

Ca**(mmolll)
0.-30.d.z 0,90-1,45
od 30.d.z. do 12. mies.z. 0,95-1,5
>1.r.z. 1,10-1,30

Objasnienia: @ www.mp.plpedatria/praktyka-kiinicznabadania-laboratoryjne/160555 parametry-krytyc zne-jony; * mmol/l x 4 = mg/dl: KP — krew
pefna, O — osocze, S — surowica

Zrédio: Wéjcik 2019

Wartosci referencyjne wydalania Ca z moczem oraz wskaznika wap niowo-fosforanowego obliczanego na podstawie
oznaczen w pojedynczej, drugiej porannej porcji moczu przedstawiono odpowiednio w tabelach ponizej.

Tabela 4. Normy wydalania wapnia z moczem w zaleznosci od wieku

Wiek Ca (mmol/kg mc./24 h) Ca (mg/kg mc./24 h)
1.-3. mies.z. 0,9+0,15 3,6+0,6
4.-6. mies.z. 1,025 + 0,24 4,1+0,97
6.—12. mies.z. 0,65 £ 0,22 26+0,9
>12. mies.z. 0,025 + 0,1 1,0+£4,0

Zrédio: Wojcik 2019

Tabela 5. Normy wskaznika wapniowo-kreatyninowego obliczanego na podstawie oznaczen w pojedynczej, drugiej
porannej porcji moczu, w zaleznosci od wieku wg Collarda

Wiek mg/mg mmol/mmol
0-6. mies.z 0,03-0,91 0,1-2,6
7.—12. mies.z 0,03-0,81 0,09-2,2
1-2.rz 0,03-0,56 0,07-1,5
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Wiek mg/mg mmol/mmol
2-3.r.z 0,02-0,5 0,06-1,4
3-5.r.z 0,02-0,41 0,05-1,1
5~7.r.z 0,01-0,3 0,04-0,8
7-17.r.z 0,01-0,25 0,04-0,7

Zrédio: Wejcik 2019

[Wojcik 2019]

Tabela 6. Choroby zwigzane ze wzrostem wydalania wapnia z moczem

Choroba Przyczyna wzrostu kalcurii

- wprzypadku nowotworéw hiperkaciuria jest spowodowana wzrostem mobilizacji wapnia z kosci
- niektére nowotwory produkujg PTHrP (hiperkalciuria resorpcyjna)

- nowotwory z przerzutami osteoklastycznymi (hiperkalciuria resorpcyjna)

- szpiczak (hiperkalciuria resorpcyjna)

- nowotwory pierwotne kosci rzadko powodujg hiperkalciurie

Nowotwory ztosliwe,
przerzuty nowotworowe

- ub50% pacjentéwz kamicg wydalanie wapnia przekracza 0,10 mmol/kg masy ciata / 24 godz., co jest
spowodowane obecnoscig szczawianow i fosforanéw wapnia

- hiperkalciuria jest spowodowana zahamowaniem resorpcji kanalikowe;j
- zaréwno wzrost spozycia NaCl, jak i spadek spozycia K powoduje wzrost wydalania Ca

Kamica nerkowa

Pierwotna nadczynnosé - wzrostwydalania wapnia pojawia sie wtedy, gdy wzrostowi PTH towarzyszy hiperkalcemia oraz hiperfiltracja,
przytarczyc kanaliki nerkowe nie sgzdolne do reabsorpciji tak duzejilosci Ca (hiperkalciuria absorpcyjnai resorpcyjna)

- hiperkalciuria spowodowana akumulacjg zjonizowanego wapnia w pramoczu (przy spadku pH nastepuje
Kwasica kanalikéwnerkowych wzmozona dysocjacja wapnia z biatek)
- jednoczes$nie nastepuje spadek reabsorpcji wapnia

- wzrost filtracji ktebuszkowej i spadek reabsorpcji kanalikowej

Chorobai zespot Cushinga | glikokortykosteroidy powodujg spadek readsorpcji nerkowej wapnia

Unieruchomienie (stan

) - ucieczka wapnia z kosci
niewazkosci) ucieczka wapnia z kosc

- wzrostabsorpdjijelitowej wskutek znacznego wzrostu p rodukgji 1,25(0OH)zD przezkomérki ziarniniakowe

Sarkoidoza (hiperkalciuria absorpcyjna)

Zespot mleczno-alkaliczny | - wrzody trawienne leczone duzg ilo$cig wapnia (hiperkalciuria absorpcyjna)

Stan po usunieciu jajnikéw

(niedob6r estrogendow) - niedobdr estrogenéw promuje mobilizacje wapnia z ko$ci (osteoporoza)

Zrédio: Solnica 2022 — opracowano i zmodyfikowano na podstawie Lothar Thomas 1998
[Solnica 2022]

Parametry diagnostyczne wykorzystujgce oznaczenie stezenia wapnia w moczu.

Tabela 7. Najwazniejsze parametry diagnostyczne wykorzystujgce oznaczenie stezenia wapnia w moczu

Nazwa Wzor Dodatkowe informacje Zrédia
Wspotczynnik CCCR=(Caw moczux kreatyninaw surowicy)/ | e wskazania: nieprawidlowosci stezenia wapnia; | UHSP 2025
klirensu (skorygowane stezenie Ca w surowicy x zalecany w ramach badan nad kamieniami
wapnia/kreatyniny | kreatynina w moczu) nerkowym
(CCCR)

e normy i interpretacja wynikow:

® 2,5-7,5 mmol/24 godz. przy normalnym spozyciu
pokarmu

o Wspdiczynnik klirensu wapnia do kreatyniny w
moczu jest zazwyczaj mniejszy niz 0,01 w
rodzinnej hiperkalcemii hipokalciurycznej i wiekszy
niz0,02 w pierwotnej nadczynnosci przytarczyc.

gdzie: Ca - wapn

Zrédfo: Opracowanie witasne AOTMIT

4.1.3. Gospodarka fosforanowa
Fizjologia i mechanizmy regulacyjne gospodarki fosforanowej. Fosforany pierwszorzedowe i drugorzedowe,

okreslane potocznie jako ,fosfor nieorganiczny” (Pi), sag istotnym skfadnikiem roztworéw wewnagtrz-
i zewnagtrzkomorkowych, a takze wystepujg w elementach strukturalnych komérek i organelli wewngtrzkomoérowych.
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Oznaczanie stezenia fosforandw nieorganicznych w surowicy lub w osoczy nie zawsze wystarcza do oceny statusu
rownowagi fosforanowej. Niekiedy potrzebne jest oznaczenie dobowego wydalania fosforanéw przez nerki.

[Solnica 2022]

Fosforany nieorganiczne. Wiekszos¢ fosforanéw (P), podobnie jak Ca, gromadzi sie w kosciach (85%), peiniac funkcje
budulcowa. Ich pozostata czes¢ stanowi m.in. istotny sktadnik kwaséw nukleinowych oraz fosforanéw adenozyny, w tym
trojfosforanu (ATP), ktdry jest podstawowym nosnikiem energii dla reakcji chemicznych we wszystkich komorkach
organizmu. Podstawowym zrédtem P jest przewdd pokarmowy, w ktérym wchtanianie zwieksza sie pod wptywem
1,25(0OH)2D i hormonu wzrostu. P sg wydalane gtéwnie z katem oraz moczem. Wydalanie P w nerce pozostaje pod
kontrolg czynnikéw fosfatourycznych, sposrod ktorych najsilniej dziata czynnik wzrostu fibroblastow 23 (FGF-23) i PTH.

Wskazania do oznaczania stezenia P. Wskazaniem do oznaczenia stezenia P jest podejrzenie lub wystepowanie
zaburzen gospodarki wapniowo-fosforanowej, szczegdlnie niedoczynnosci i nadczynnosci przytarczyc, zaburzen funkciji
nerek oraz zaburzen metabolizmu kostnego. Wydalanie fosforanéw z moczem ma duze znaczenie diagnostyczne
w kwasicach cewkowych.

1. Hipofosfatemia

Hipofosfatemia jest typowym objawem biochemicznym pierwotnej nadczynnosci przytarczyc, zaawansowanej
niedoborowej krzywicy/osteomalacji oraz krzywicy fosfatopenicznej. Moze takze stanowi¢ powikianie procedur
medycznych, takich jak catkowite Zywienie pozajelitowe (zespo6t hiperalimentacyjny), szybkie wyréwnywanie kwasicy
ketonowej u chorych na cukrzyce, bledéw zywieniowych u niedojrzatych wczesniakdw (karmienie pokarmem naturalnym
bez wzmacniacza) lub po usunieciu nadczynnych przytarczyc (tzw. zespdt gtodnych kosci). Objawy ostrej hipofosfatemii
wynikajg ze zmniejszeniailosci ATP, a co za tym idzie niedoboru energii. Nalezg do nich: zmniejszenie napiecia i sity
miesni (takze oddechowych), ostabienie kurczliwos$ci migsnia sercowego, ostabienie/zniesienie odruchow $ciegnistych,
drzenia, drgawki, hemoliza oraz $pigczka. Przewlekia hipofosfatemia prowadzi do zaburzenia proceséw kosciotworzenia
i manifestuje sie objawamitypowymidla krzywicy/osteomalaciji z towarzyszacymi zaburzeniami odpornosci komoérkowej
(zaburzona funkcja granulocytow).

2. Hiperfosfatemia

Hiperfosfatemia wraz z hipokalcemig stanowi typowy marker biochemiczny niedoczynnosci przytarczyc. U chorych
z niewydolnoscig nerek hiperfosfatemia moze by¢ przyczyng hipokalcemii prowadzacej do wtémej nadczynnosci
przytarczyc. Gwattowne zwiekszenie stezenia fosforandw (ostra hiperfosfatemia) jest typowe dla procesu masywnego
rozpadu komorek i towarzyszy rabdomiolizie, hemolizie oraz zespotowi rozpadu guza. Objawy ostrej hiperfosfatemii,
do ktérych nalezy kwasica metaboliczna, hipomagnezemia, hipokalcemia, hipernatremia i hiperkaliemia, a takze
wystepujgca w jej konsekwencji ostra niewydolnos¢ nerek, zaburzenia rytmu serca i drgawki, sg przede wszystkim
zwigzane z zaburzeniami rownowagi kwasowo-zasadowej i mineralnej. W przypadku hiperfosfatemii przewlektej objawy
zalezg gtéwnie od wtémej hipokalcemii. Czesto wystepujg zaburzenia mineralizacji kosci oraz zwapnienia
tkanek migkkich.

Pobieranie materiatlu do badan. Stezenie P najcze$ciej mierzy sie w surowicy (krew pobrana do pustej probowki
.na skrzep”) lub w moczu. Istnieje takze mozliwos¢ oznaczenia stezenia P w osoczu heparynowym. Inne antykoagulanty
moga zaburzaé przebieg reakcji w trakcie analiz i nie nalezy ich uzywaé. Krew nalezy pobra¢ na czczo, poniewaz
po spozyciu positku stezenie P we krwi sie zmniejsza. Pobrang krew nalezy jak najszybciej zwirowa¢, aby uniknaé
przesuniecia fosforu wewnatrzkomorkowego z elementéw morfotycznych krwi (w ktérych stezenie P jest znacznie
wigksze) do ptynu pozakomoérkowego. Wyniki oznaczen w probkach, w ktérych zaszta hemoliza, sg niewazne.

Stezenie P w moczu oznacza sie w probce materiatu zebranego w 24-godzinnej zbiérce (moze wymagaé zakwaszenia
moczu kwasem solnym, dlatego w celu optymalnego przygotowania materiatu do analizy nalezy sie skontaktowac
z laboratorium). Zakres wartosci referencyjnych dla dobowego wydalania fosforanéw jest bardzo trudny do interpretacii
i szeroki, zalezny od wieku i diety.

[Wajcik 2019]

Wartosci referencyjne dla wydalania fosforandw z moczem wynosza 13,5—70 mmol/24 godz. Zmniejszone wydalanie
Fosforanéw z moczem towarzyszy zespofowi AKI (ang. acute kidney injury, ostre uszkodzenie nerek) PCHN (przewlekiej
chorobie nerek), niedoczynnosci przytarczyc, akromegali. Zwiekszone wydalanie obserwuje sie w pierwotnej
nadczynnosci przytarczyc, hipokalcemii, krzywicy, zespole Fanconiego, kwasicy cewkowe;.
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[Solnica 2022]

Natomiast dobowe wydalanie P mozna oznaczy¢ na podstawie wskaznika resorpciji zwrotnej fosforanéw (TRP), kidry
najlepiej obrazuje aktywno$¢ biologiczng PTH w nerce. Do jego obliczenia konieczne jest rownoczesne oznaczenie
stezenia kreatyniny w wydalonym moczu oraz stezen P i kreatyniny w surowicy. TRP oblicza sie ze wzoru:

(P04 mocz X kreatynina surowica)

TRP=1-

gdzie: PO4 — jon fosforowy.

(PO4 surowica x kreatynina mocz)’
Metody laboratoryjne. Oznaczenia wykonuje sie metodg kolorymetryczna.

Wartosci referencyjnei interpretacjawyniku. Stezenie P zalezy od wieku —najwieksze wartosciwystepujg w okresach
intensywnego wzrastania, {j. u noworodkéw i niemowlat. Wartosci referencyjne wymieniono w tabelach ponizej. Wartosci
TRP interpretuje sie nastepujaco:

e wartos¢ prawidtowa 85-90%,
e <85% — nadczynnos¢ przytarczyc, kwasice cewkowe, krzywice fosfatopeniczne,
e >90% — niedoczynnos¢ przytarczyc.

Kazde zaburzenie rownowagi wapniowo-fosforanowej wigze sie z ryzykiem powstania zwapnien w tkankach miekkich.
Wskaznikiem tego ryzyka jest zwiekszenie wartosci iloczynu wapniowo -fosforanowego (Ca w surowicy krwi x
P w surowicy krwi [mg?/dI¢]) do warto$ci >60.

Tabela 8. Normy stezen fosforanéw w surowicy w zaleznosci od wieku (mmol/l)?

Wiek Normy stezen fosforanow w surowicy
1.d.z 1,61-2,52
3.d.z 1,87-2,91
6.-12.d.z. 1,58-2,87
od 12.d.z. do 12. mies.z. 1,23-2
1.-10.r.z. 1,3-2,4
>11.r.z 1,0-1,65

Objasnienia:  mmol x 3,1 = mg/dl
Zrédto: Wéjcik 2019

Tabela 9. Normy wydalania fosforanéw z moczem w zaleznosci od wieku

Wiek P (mmol/kg mc./24 h) P (mg/kg mc./24 h)
1.-3. mies.z. 1,72 + 0,56 53,8 + 17,5
4.-6. mies.z. 1,72 £ 0,41 53,7 +12,9
6.—12. mies.z.. 0,48 + 0,37 37,8+ 11,7
>12. mies.z. 0,48-6,44 14,9-199

Zrédio: Wojcik 2019
[Wéjcik 20198]

Parametry diagnostyczne wykorzystujgce oznaczenie stezenia fosforanéw w moczu

Tabela 10. Najwazniejsze parametry diagnostyczne wykorzystujgce oznaczenie stezenia fosforanéw w moczu

Nazwa Wzor Dodatkowe informacje Zrédia

Frakcja wydalania | FEPO4=(UPO4x PCrx 100)/ (PPO4 x UCr) | e zlosowo wybranej prébki moczu Kaur i Castro

przefiltrowanego o stezenie FEPO4 ponizej 5% wskazije na |2024

fosforanu (FEPO4) gdzie: U oznacza warto$ciw moczu, a P oznacza wartosci zmniejszone wydalanie fosforandw, co wskazuje

fosforanéw (PO4) i kreatyniny (Cr) w osoczu na hipofosfatemie wynikajaca z redystrybucji w
organizmie lub zmniejszonego wchtaniania
jelitowego

o stezenie FEPO4 powyzej 5% wskazuie na
nerkowa utrate fosforanéw. Hipofosfatemia w tym
przypadku jest prawdopodobnie spowodowana

8 https:/www.mp.plpediatria/praktyka-kliniczna/badania-laboratoryine/208320.diagnostyka-laboratoryjna-zaburzen-qospodarki-wapniowo-fosforanowej
(dostep: 3.11.2025)
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Nazwa Wzér Dodatkowe informacje Zrédia
nadczynnoscig przytarczyc lub niedoborem
witaminy D
Maksymalna TmP/GFR = Pp — (Up/ Ucr) x Pcr e zporannej probki moczu NHS MU 2024
resorpcja kanalikowa o wskazania: w celu badania utrzymujgcej sie,
fosforanow

gdzie: P: surowica; p: fosforany; U: mocz; cr: kreatynina. niewyjasnionej hipofosfatemii; ocena czynnosci

(TmP/GFR) kanalikow nerkowych.
e normy i interpretacja wynikéw:
Wiek Zakres (mmol/L)

0 — 5 mies. 1,02 — 2,00

6 — 12 mies. 1,13 -1,88

1-5rz 1,05 - 1,78

6-12r.z 0,97 - 1,64

13-15r.2 0,91 - 1,68

2 16 r.z. i dorosli 0,84 — 1,23

o obnizony TmP/GFR wskazuje na dysfunkcje
kanalikéw nerkowych (np. zesp6t Fanconiego),

o podwyzszony TmP/GFR sugeruje zmnigjszony
przeptyw fosforanow,

o nadczynnos¢ przytarczyc moze réwniezobnizaé
TmP/GFR.

Wskaznik resorpcji | Oméwiono w tresci rozdziatu powyzej
zwrotnej fosforanow
(TRP)

Zrédfo: Opracowanie wiasne AOTMIT

4.2, Qpis swiadczenia opieki zdrowotnej — na podstawie Karty
Swiadczenia Opieki Zdrowotnej

Tres¢ niniejszego rozdziatu odnosi sie do opisu Swiadczenia opieki zdrowotnej pn. ,Oznaczanie stezenia wapnia
w moczu’, dla ktérego wraz z przedmiotowym zleceniem MZ przekazano Karte Swiadczenia Opieki Zdrowotne;.

Z uwagi na brak przekazania przy przedmiotowym zleceniu Karty Swiadczenia Opieki Zdrowotnejdotyczgcej $wiadczenia
pn. ,Oznaczenia stezenia fosforanéw w moczu” opis dla tego Swiadczenia oparto na informacjach dotyczacych zatozen
dla $wiadczenia ,Fosforany w moczu” przekazanych do Agencjiwraz z pismem Ministra Zdrowia z dn. 16.09.2025 .
(znak: DLG.72.2.2025.MK)3.

4.21. Oznaczanie stezenia wapnia w moczu

Zakres wnioskowanego $wiadczenia

Whnioskowane swiadczenie opieki zdrowotnej dotyczy oznaczania laboratoryjnego wapnia w moczu wykonywanego
z pojedynczej porcji moczu oraz z dobowej zbidrki moczu. Przedmiotowe badanie wykonywane jest gtéwnie u pacjentow
w ambulatoryjnej opiece specjalistycznej z zakresu endokrynologii i diabetologii dzieciecej z niedoborem wzrostu
i zaburzeniami gospodarki wapniowo-fosforanowe;.

Jony wapnia (Ca®*) petnig funkcije kluczowych regulatoréw licznych proceséw fizjologicznych w organizmie cztowieka.
Do najwazniejszych nalezg: skurcz miesni gladkich i szkieletowych, transport substancji przez biony komérkowe, proces
krzepnigcia krwi, uwalnianie hormondéw oraz neuroprzekaznikow w osrodkowym uktadzie nerwowym, a takze
mineralizacja tkanki kostnej. Prawidtowe funkcjonowanie tych mechanizméw wymaga utrzymania stezenia wapnia
w osoczu w $cisle okre$lonym, waskim zakresie wartosci.

Wydalanie wapnia zmoczem jest procesem zaleznym gtéwnie od czynnosci filtracyjnej nerek, stezenia wapnia we krwi
oraz wptywu czynnikdw hormonalnych. Zaburzenia w rownowadze wapniowej mogg by¢ wynikiem réznych stanow
chorobowych wptywajgcych zarbwno na poziom wapnia w surowicy, jak i jego wydalanie zmoczem. W zwigzku z tym
oznaczenie stezenia wapnia w moczu znajduje szerokie zastosowanie w diagnostyce m.in. niewydolno$ci nerek, kamicy
nerkowej, choréb tarczycy i przytarczyc, a takze zaburzeniach wchfaniania w jelitach.
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Ponadto monitorowanie stezenia wapnia w dobowej zbidrce moczu moze by¢ konieczne w przypadku pacjentéw
onkologicznych (z rozpoznaniem raka piersi, ptuc, prostaty, szpiczaka mnogiego), w celu wykluczenia przerzutéw
do kosci.

Whnioskowane swiadczenie petni rowniez funkcje pomocniczg w ocenie skutecznosci leczenia zaburzen gospodarki
wapniowej (np. w przypadku suplementacji wapnia i witaminy D, jak rowniez przy stosowaniu srodkéw hamujgcych
wchtanianie wapnia w jelitach).

Uzasadnienie wnioskowanego swiadczenia

W KSOZ wnioskowanego $wiadczenia wskazano, ze oznaczenie waphia w moczu jest badaniem wykazanym jako
badanie konieczne przy kwalifikacjii monitorowaniu leczenia pacjentéw z hipofosfatemig sprzezong z chromosomem X
(XLH) zgodnie z programem lekowym — zatgcznik B.151 z 1 listopada 2023 r. Dodatkowo oznaczenie stezenia wapnia
w moczu jest wykonywane u pacjentéw z innymi zaburzeniami gospodarki wapniowo-fosforanowej, chorobami nerek,
niedoborem wzrostu. Oznaczenie to pozwala na prawidtowe prowadzenie leczenia, unikanie powikian terapii oraz
zapobieganie niepetnosprawnosci (niedobdér wzrostu, deformacje konczyn, nasilone béle kostno-stawowe, zwiekszone
ryzyko ztaman).

Whioskodawca wskazat ponadto na brak zdefiniowanego kodu ICD -9 dla przedmiotowego badania oraz koniecznos¢
jego wyznaczenia.

W czeséci KSOZ dotyczacej zakresu wnioskowanego $wiadczenia zaznaczono, ze badanie ma byé wykonywane
w ramach ambulatoryjnej opieki specjalistycznej.

Populacja docelowa

Populacje docelowg dla wnioskowanego $wiadczenia stanowig pacjenci w ambulatoryjnej opiece specjalistycznej
z zakresu endokrynologii i diabetologii dzieciecej z niedoborem wzrostu, chorobami nerek, hipofosfatemig sprzezong
z chromosomem X (XLH), zaburzeniami gospodarki wapniowo -fosforanowej, w szczegélnosci z nastepujacymi
rozpoznaniami z kategorii ICD-10: E23.0, R62.9, E34.3, E20.0, E20.1, E20.8, E20.9, E21.0, E21.1, E21.2, E21.3,
E21.4, E21.5, E55.0, E55.9, E58, E83.3, E83.5, E89.2°.

Czestotliwos¢ wykonywania swiadczenia opieki zdrowotnej rocznie
e Diagnostyka — jednorazowo,
¢ Monitorowanie zwykle 2—-3x/rok.

Aktualne i opcjonalne swiadczenia

Whnioskodawca wskazat, Ze obecnie dostepne sg Swiadczenia takie, jak oznaczenie wapnia w surowicy oraz wapnia
zjonizowanego, aczkolwiek w opinii Wnioskodawcy sg one niewystarczajgce do petnej diagnostyki i monitorowania
pacjentow. Nie istnieje alternatywna metoda oceniajgca wydalanie wapnia w moczu.

Wpltyw proponowanego rozwigzania na sytuacje s$wiadczeniobiorcéw, swiadczeniodawcow i ptatnika
publicznego

Whnioskodawca wskazat na ponizsze argumenty dotyczace:

a) Swiadczeniobiorcéw: badanie moze by¢ wykonywane w ambulatoryjnej opiece specjalistycnej,
brak koniecznos$ci hospitalizacji celem diagnostyki i monitorowania pacjentow.

b) swiadczeniodawcodw: przeniesienie czesci pacjentdw z opieki szpitalnej do ambulatoryjne;j.

c) ptatnika publicznego: zmniejszenie kosztow.

9 E23.0 - niedoczynnoéé przysadki, R62.9 - brak oczekiwanego prawidfowego rozwoju fizjologicznego, nieokreslony, E34.3 - niskorosbo$é
niesklasyfikowanagdzie indziej, E31 - zaburzenia wielogruczotowe, E20.0- niedoczynno$¢ przytarczyc idiopatyczna, E20.1 - niedoczynno$¢ przytarczyc
rzekoma, E20.8- niedoczynnosc przytarczyc, inna, E20.9 - niedoczynnosc przytarczyc, nieokreslona, E21.0- pierwotna nadczynno$¢ przytarczyc, E21.1
- wtdrna nadczynno$c przytarczyc niesklasyfikowana gdzie indziej, E21.2 - nadczynnoséprzytarczyc, inna, E21.3- nadczynno$cprzytarczyc, nieokreslona,
E21.4 - inne okreslone choroby przytarczyc, E21.5 - choroby przytarczyc, nieokreslone, E55.0 - krzywica, czynna, E55.9 - niedobér witaminy D,
nieokreslony, E58 - niedobdr pokarmowy wapnia, E83.3 - zaburzenia przemian fosforu, E83.5 - zaburzenia przemian wapnia, E89.2 - pozablegowa
niedoczynno$¢ przytarczyc
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Warunki realizacji $wiadczenia

Whioskowane $wiadczenie stanowi dostepne badanie laboratoryjne wykonywane w certyfikowanych laboratoriach,
zwykle w miejscu wykonywania innych badan podstawowych dla ambulatoryjnej opieki specjalistycznej. Badanie
wykonywane jest z pojedynczej porcji moczu lub dobowej zbidrki moczu wykonywanej przez pacjenta w domu — nie jest
konieczna hospitalizacja.

Proponowany poziom lub sposéb finansowania $wiadczenia

Dla wnioskowanego $wiadczenia wskazano nastepujgce oszacowania wstepnych skutkéw finansowych dla podmiotow
zobowigzanych do finansowania $wiadczen opieki zdrowotnej ze srodkdw publicznych:

a) sposob finansowania: ambulatoryjna opieka specjalistyczna w zakresie endokrynologii dzieciecej

b) koszt badania wykonywanego komercyjnie: 20 PLN / pojedynczy koszt proponowanego $wiadczenia opieki
zdrowotnej — 11 zt

c) szacowana ilo$¢badan do wykonania w Polsce rocznie w Poradni Endokrynologicznej dla Dzieci: okoto 500—
1 000 badan

d) oszacowanie wstepnych skutkéw finansowych dla Narodowego Funduszu Zdrowia: oszczedno$ci zwigzane
z mniejszg liczba hospitalizacji na rzecz ambulatoryjnej opieki specjalistycznej

e) oszacowanie wstepnych skutkéw finansowych dla Ministra Zdrowia (budzetu panstwa): jw.
Proponowany skutek prawny

Whnioskodawca wskazat na konieczno$é nowelizacji Rozporzadzenia Ministra Zdrowia z dnia 6 listopada 2013 r.
w sprawie $wiadczeh gwarantowanych z zakresu ambulatoryjnej opieki specjalistycznej (Dz.U. z 2016 r. poz. 357).

4.2.2. Oznaczenie stezenia fosforanow w moczu

Nazwa swiadczenia opieki zdrowotnej: fosforany w moczu
Opis proponowanego swiadczenia

Fosforany to pochodne kwasu fosforowego, zwigzki chemiczne zawierajgce fosfor. Fosforany sg niezbedne do produkcii
energii, wzrostu kosci, prawidiowego funkcjonowania miesni i uktadu nerwowego. Odgrywaja tez wazna role, jako bufor,
pomagajgc w utrzymaniu rownowagi kwasowo-zasadowej organizmu. Badanie fosforanu nieorganicznego w moczu
wykonuje sie w diagnostyce takich zaburzern endokrynologicznych jak: niedoczynnos¢ przytarczyc, nadczynnosc
przytarczyc pierwotna i wtdrna, rzekoma niedoczynnos¢ przytarczyc, anoreksja, osteoporoza, po wyprowadzeniu
z kwasicy ketonowej, cukrzyca, przedawkowanie witaminy D3, krzywica, krzywica oporna na witamine D3, krzywica
hipofosfatemiczna sprzezona z chromosomem X (XLH).

Aktualne i opcjonalne $wiadczenia

Nie istnieje alternatywna metoda oceniajgca wydalanie fosforanéw w moczu.

Docelowa populacja pacjentow oraz czestotliwosé wykonywania swiadczenia opieki zdrowotnej rocznie
Diagnostyka — jednorazowo. Monitorowanie zwykle 2—3x/rok, w przypadku rozpoznania XLH i terapii burosumabem.
Pojedynczy koszt proponowanego swiadczenia opieki zdrowotnej: 11 zi

Uzasadnienie

Oznaczanie poziomu wapnia i fosforanéw w pojedynczej porcji moczu i dobowej zbiérce moczu jest wykorzy stywane
w endokrynologii dzieciecej do diagnostyki zaburzen gospodarki wapniowo -fosforanowej— chordb przytarczyc i krzywicy.
Dodatkowo wykonywany jest w trakcie monitorowania leczenia — m.in. krzywicy hipofosfatemicznej. Jest to parametr
wymieniony w programie leczenia chorych na hipofosfatemie sprzezong z chromosomem X (XLH). Krzywica
hipofosfatemiczna jest jedng z przyczyn niedoboru wzrostu. Badanie niezbedne jest tez do prawidtowego nadzoru
gospodarki weglowodanowej i wydalania nerkowego fosforanéw. Jest jedng ze sktadowych (razem ze stezeniem
fosforandéw w surowicy, stezeniem kreatyniny w surowicy, stezeniem kreatyniny w moczu) niezbednych do obliczenia
TmP/GFR (stosunku maksymalnej reabsorpciji fosforanéw w kanalikach nerkowych do wskaznika filtracji klebuszkowej).
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4.3. Wczesniejsze oceny AOTMiT zwigzane merytorycznie
z przedmiotowym zleceniem

Omawiane $wiadczenia, dotyczace oznaczenia stezenia wapnia i fosforanow w moczu, zostaty ujete w nastepujgcych
opracowaniach analitycznych AOTMIT:

e nrWS.422.10.2025 z dn. 18.06.2025 r. pn.: ,Analiza propozycji nowych swiadczen dotyczacych diagnostyki
i leczenia chordb uktadu dokrewnego w ramach ambulatoryjnej opieki specjalistycznej - opracowanie analityczne
na potrzeby Ministra Zdrowia w projekcie: ,Odwrécona Piramida Swiadczen”

e nrWS.422.10.2025 z dn. 16.10.2025 r. ,Opracowanie uzupetniajgce do raportu ,Analiza propozyciji nowych
Swiadczen dotyczacych diagnostykii leczenia choréb uktadu dokrewnego w ramach ambulatoryjnej opieki
specjalistycznej”. Opracowanie analityczne uzupetnione o dodatkowe materialy ekspertdw na potrzeby Ministra
Zdrowia w projekcie: ,Odwrécona Piramida Swiadczen”.

Celem projektu ,Odwrécona Piramida Swiadczen” jest przeniesienie ciezaru realizacji$éwiadczen z lecznictwa s zpitalnego
do ambulatoryjnej opieki specjalistycznej oraz podstawowej opieki zdrowotnej. Projekt ten zaktada zmiane struktury
udzielanych swiadczen na rzecz trybu ambulatoryjnego, co ma na celu zwiekszenie efektywnos$ci systemu ochrony
zdrowia. Zamierzonym efektem wdrazanych zmian jest ograniczenie kosztéw poprzez wyeliminowanie bodzcow
do wykonywania badan diagnostycznych i leczniczych o charakterze ambulatoryjnym w ramach $wiadczen szpitalnych.
Jednoczesnie ma na celu poprawe dostepnosci do swiadczen opieki zdrowotnej i polepszenie sytuacji pacjentéw
nalezgcych do grup szczegodlnie wrazliwych.

Wspomniane powyzej opracowania AOTMIT dotyczyly oceny propozycji nowych swiadczeh z obszaru diagnostyki
i leczenia chordb uktadu dokrewnego w ramach ambulatoryjnej opieki specjalistycznej, ktore zostaty zgtoszone przez
ekspertéw w toku prac nad projektem pn. ,Odwrécona Piramida Swiadczen”. Podstawg ich oceny byty zaréwno wyniki
analizy rekomendaciji zawartych w wytycznych postepowania diagnostyczno-terapeuty cznego oraz aktualnejdostepnosci
Swiadczen gwarantowanych w zakresie choréb uktadu dokrewnego, a takze zasad ich finansowania ze Srodkow
publicznych. W przypadku wnioskowanych badanh laboratoryjnych wykazano zasadnos¢ ich wigczenia do dalszego
procesu opiniowania i potencjalnej zmiany systemowej w ramach OPS w kontekscie ich zakwalifikowania do wykazu
Swiadczen gwarantowanych z zakresu AOS.

4.4. Aktualny stan finansowania ze srodkéw publicznych

Realizacja $wiadczen z zakresu diagnostyki laboratoryjnej i monitorowania zaburzen gospodarki wapniowo-<fosforanowe
odbywa sie przede wszystkim na podstawie:

e Ustawy z dnia 27 sierpnia 2004 r. o $wiadczeniach opiekizdrowotnej finansowanych ze srodkéw publicznych
(Dz.U.2024 poz. 146 z p6zn. zm.),

¢ Rozporzgdzenia Ministra Zdrowia z dnia 24 wrzes$nia 2013 r. w sprawie Swiadczen gwarantowanych z zakresu
podstawowej opieki zdrowotnej (Dz.U.2023 poz. 1427 z pdzn. zm.),

e Rozporzadzenia Ministra Zdrowia z dnia 6 listopada 2013 r. w sprawie $wiadczen gwarantowanych z zakresu
ambulatoryjnej opieki specjalistycznej (Dz.U.2016 poz. 357 z p6zn. zm.),

e Rozporzadzenia Ministra Zdrowia z dnia 22 listopada 2013 r. w sprawie Swiadczen gwarantowanych z zakresu
leczenia szpitalnego (Dz.U.2023 poz. 870 z pozn.zm.).

Dodatkowo tres¢ obwieszczenia Ministra Zdrowia z dnia 17 wrze$nia 2025 r. w sprawie wykazu refundowanych lekéw,
$rodkow spozywczych specjalnego przeznaczenia zywieniowego oraz wyrobéw medycznych na 1 pazdziernika 2025 r.1°
wskazuje wymaog stosowania ocenianych badan laboratoryjnych w ramach wybranych programéw lekowych.

Do istotnych zarzadzen Prezesa Narodowego Funduszu Zdrowia, majgcych zastosowanie przy realizacji Swiadczen
z zakresu diagnostyki laboratoryjnej zaburzeh gospodarki wapniowo -fosforanowej nalezg w szczegolnosci:

10 https 7/www. gov. pl/web/zdrowie/obwie szczenie-ministra-zdrowia-z-dnia-17 -wrze snia-2025--w-sprawie-wykazu-refundowanych-lekow-sroakow-

spozywczych-specjalnego-przeznaczenia-zywieniowego-oraz-wyrobow-medycznych-na-1-pazdziernika-2025-r (dostep: 18.11.2025)
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e Zarzadzenie Nr 22/2025/DS0OZ Prezesa NFZ zdnia 31 marca 2025r. w sprawie warunkéw zawieraniai realizacji
umow w rodzaju podstawowa opieka zdrowotna (z pozn. zm.)',

e Zarzadzenie Nr 132/2024/DSOZ Prezesa NFZ z dnia 31 grudnia 2024 r. w sprawie warunkéw zawierania
i realizacji umow w rodzaju ambulatoryjna opieka specjalistyczna (z pézn. zm.)'2,

e Zarzadzenie Nr 167/2019/DSOZ Prezesa NFZ z dnia 15 wrzesnia 2022 r. w sprawie okreslenia warunkéw
zawierania i realizacji uméw w rodzaju $wiadczenia zdrowotne kontraktowane odrebnie 3,

e Zarzadzenie Nr 37/2024/DS0OZ Prezesa NFZ zdnia 29 marca 2024 r. w sprawie warunkéw zawierania i realizacji
umow w rodzaju leczenie szpitalne oraz leczenie szpitalne — swiadczenia wysokospecjalistyczne (z pozn. zm.)'4,

e Zarzadzenie Nr 9/2025/DGL Prezesa NFZ z dnia 30 stycznia 2025 r. w sprawie okreslenia warunkow zawierania
i realizacji umow w rodzaju leczenie szpitalne w zakresie programy lekowe (z p6zn. zm.)"s.

Podstawowa opieka zdrowotna

W kontekscie ocenianych badan laboratoryjnych lekarz podstawowej opieki zdrowotnej (dalej: lekarz POZ) moze Zleci¢
nastepujace badania finansowane w ramach stawki kapitacyjnej:

e biochemiczne:
o wapn zjonizowany
o stezenie wapnia catkowitego w surowicy krwi;
e badanie moczu:
o 0go6lne badanie moczu z oceng wtasciwosci fizycznych, chemicznych oraz oceng mikroskopowg osadu;
o ilosciowe oznaczanie biatka;
o ilosciowe oznaczanie glukozy;
o ilosciowe oznaczanie wapnia;
o iloSciowe oznaczanie amylazy.

Brak jest mozliwosci zlecania przez lekarza POZ oznaczenia stezenia fosforanéw nieorganicznych, niezaleznie
od rodzaju pobieranego materiatu do badan.

Brak jest wyznaczonego kodu ICD-9 dla ilosciowego oznaczania wapnia w moczu, tak na poziomie wykazu $wiadczen
gwarantowanych zzakresu POZ, jaki stownika procedur medycznych wedtug kodow ICD-9 v.5.80"6 prowadzonego przez
Narodowy Fundusz Zdrowia.

Finansowanie iloSciowego oznaczania wapnia w moczu, zlecanego przez lekarza POZ, odbywa sie w ramach roczngj
stawki kapitacyjnej!?, ktdrej aktualna wysoko$¢ w przypadku ,Swiadczenia lekarza POZ” wynosi 226,08 zt, w przypadku
,Swiadczenialekarza POZ —w przypadku posiadania certyfikatu akredytacyjnego” 228,36 zt. Ponadto stawka kapitacyjna
lekarza POZ korygowana jest z zastosowaniem wspotczynnika odpowiednio do grupy wiekowej lub jednostki
chorobowej, itp.

Ambulatoryjna opieka specjalistyczna

Ambulatoryjna opieka specjalistyczna z zakresu diagnostyki i réznicowania stanéw zapalnych jelit i przewodu
pokarmowego nalezy do $wiadczen gwarantowanych finansowanych ze $rodkéw publicznych. Swiadczenia udzielane
sg zasadniczo na podstawie skierowania lekarza ubezpieczenia zdrowotnego.

" https //baw.nfz.gov.pl/NFZ/document/43689/ (dostep: 21.11.2025)
"2 hitps://baw.nfz.qov.pl/NFZ/document/43677/ (dostep: 21.11.2025)
'3 hitps://baw.nfz.qov.pl/NFZ/document/43632/ (dostep: 21.11.2025)
™ hitps.://baw.nfz.qov.pl/NFZ/document/43653/ (dostep: 21.11.2025)
'8 hitps://baw.nfz.qov.p/NFZ/document/43681/ (dostep: 21.11.2025)
'8 hitps://www.nfz.gov.pl/dla-swiadczeniodawcy/slowniki/pliki-icd-9-pl/ (dostep: 21.11.2025)

"7 Zalgcznik nr1,Wartosci stawek kapitacyjnych, poradiryczattéw”do Zarzadzenia nr 22/2025/DSOZ Prezesa Narodowego Funduszu Zdrowia z dnia
31 marca 2025 r. w sprawie warunkow zawarcia i realizacji umow o udzielanie swiadczen opieki zdrowotnej w rodzaju podstawowa opieka zorowoina
(z pézn. zm.). Zrédfo: https://baw.nfz.gov.pl/NFZ/document/43689/ (dostep: 21.11.2025):
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Szczegotowy katalog swiadczen gwarantowanych z zakresu ambulatoryjnej opieki specjalistycznej jest okreslony
w rozporzgdzeniu Ministra Zdrowia z dnia 6 listopada 2013 r. w sprawie swiadczeh gwarantowanych z zakresu
ambulatoryjnej opieki specjalistycznej (Dz.U. z 2016 r., poz. 357 z p6zn. zm.). W ramach tego rozporzadzenia okreslono
m.in. zakres Swiadczen, wymagania dotyczace personelu, wyposazenia oraz warunki realizacji Swiadczen.

W ramach ambulatoryjnej opieki specjalistycznej wykaz swiadczen gwarantowanych w przypadku badan
diagnostycznych oraz warunkéw ich realizacji (Zat. 2 do Ministra Zdrowia z dnia 6 listopada 2013 r. w sprawie swiadczen
gwarantowanych z zakresu ambulatoryjnej opieki specjalistycznej (Dz.U. z 2016 r., poz. 357, z p6zn. zm.) w czesci
dotyczacej badan laboratoryjnych uwzglednia nastepujgce procedury medyczne z zakresu chemii klinicznej:

e Ip. 230 — L23 Fosforan nieorganiczny,
e Ip. 438 — O77 Wapn catkowity (Ca),
e Ip. 439 — O75 Wapn zjonizowany (Ca2+),

dla ktérych w warunkach realizacji wymagane jest medyczne laboratorium diagnostyczne wpisane do ewidenciji Krajowej
Rady Diagnostéw Laboratoryjnych.

Ponadto oznaczenia wapnia i fosforu wskazane sg réwniez w opisie warunkéw realizacji porady specjalistycznej ,Opieka
nad pacjentem zakazonym HIV, leczonym lekami antyretrowirusowymi (ARV)”, a takze Swiadczen gwarantowanych,
takich jak: 54.98 Dializa otrzewnowa (Ip. 1), 39.951 Hemodializa/hemodializa z zapewnieniem 24-godzinnego dyzuru
(Ip. 2), 39.954 Hemodiafiltracja (HDF) — wymagajgcych do ich realizacji oznaczenia stezen wapnia i fosforanéw w ramach
badan biochemicznych krwi.

Brak jest odrebnych procedur medycznych odnoszacych sie do oznaczania stezenia fosforanéw w moczu oraz
oznaczania stezenia wapnia w moczu opisanych kodami ICD-9 w ramach wykazu swiadczen z zakresu AOS.

Finansowanie wymienionych powyzej badah laboratoryjnych z zakresu chemii klinicznej odbywa sie zgodnie
z Zarzadzeniem nr 132/2024/DSOZ Prezesa NFZ z dnia 31 grudnia 2024 r. w sprawie warunkow zawierania i realizacji
uméw w rodzaju ambulatoryjna opieka specjalistyczna (z pézn. zm.).

Leczenie szpitalne

Na poziomie rozporzadzenia Ministra Zdrowia z dnia 22 listopada 2013 r. w sprawie swiadczen gwarantowanych
z zakresu leczenia szpitalnego (Dz.U.2023 poz. 870 z pdzn.zm.) nie odnaleziono swiadczeh gwarantowanych
obejmujgcych oznaczanie stezenia fosforandw w moczu oraz oznaczanie stezenia wapnia w moczu.

Finansowanie udzielania swiadczen opieki zdrowotnej w ramach leczenia szpitalnego oraz $wiadczen
wysokospecijalistycznych odbywa sie zgodnie z zarzgdzeniem Nr 37/2024/DSOZ Prezesa NFZ z dnia 29 marca 2024 r.
w sprawie warunkéw zawierania i realizacji umow w rodzaju leczenie szpitalne oraz leczenie szpitalne — Swiadczenia
wysokospecjalistyczne.

Programy lekowe

Oznaczania stezenia fosforanéw w moczu, jak réwniez oznaczanie stezenia wapnia w moczu sg ujete w ramach
programu lekowego B.151. ,Leczenie chorych na hipofosfatemie sprzezong z chromosomem X (XLH) (ICD-10:
E.83.3)"8, tak jako badania wykonywane przy kwalifikacji pacjentow do programu, jak i w monitorowaniu leczenia.

Badania w ramach monitorowania leczenia wykonuje sie:
e co 2tygodnie w przypadku fosforanéw w ciggu pierwszego miesigca (po okresie miesigcaleczenia co 4 tygodnie
przez kolejne 2 miesigce, a nastepnie wg potrzeb);

e co 6 miesiecy w przypadku pozostatych badan (z wylgczeniem badania RTG stawdw kolanowych i obu
nadgarstkow, USG nerek);

e co 3 miesigce w przypadku fosfatazy alkalicznej w surowicy;

e w przypadku wskazan klinicznych wg potrzeb.

Substancjg czynng podawang w ramach tego programu jest burosumab.

'8 hitps://www.gov.plattachment/eb595eb4-54d6-4fbf-bde0-83d0ed6a7c55 (dostep: 18.11.2025)
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Program B.151 jest przeznaczony dla populacji pediatrycznej — ukohczenie przez chorego 18 r.z. stanowi jedno
z kryteriow wykluczenia z programu.

Aby pacjent mégt sie zosta¢ zakwalifikowany do tego programu, musi spetni¢ tgcznie wszystkie ponizsze
kryteria kwalifikaciji:
e rozpoznanie hipofosfatemii sprzezonej z chromosomem X (XLH) potwierdzone obecnoscig mutacji w genie

PHEX u chorego lub bezposrednio spokrewnionego cztonka rodziny, z ktérym zwigzane jest dziedziczenie
sprzezone z chromosomem X;

e dzieci wwieku =1 r.z. oraz mtodziez, u ktérej nie nastgpito zamkniecie ptytki wzrostowej (chrzgstki nasadowej);
e radiologicznie potwierdzona choroba kosci (RSS 22);

e stezenie fosforanéw w surowicy na czczo ponizej zakresu prawidtowego, odpowiedniego dla wieku (dotyczy
pacjentow nieleczonych burosumabem);

e przerwanie stosowania doustnych fosforanéw i aktywnych analogéw witaminy D na 1 tydzieh przed
rozpoczeciem leczenia burosumabem;

e wykluczenie ciezkiego zaburzenia czynnosci nerek lub schytkowej niewydolnosci nerek;
e brak przeciwskazan do terapii okreslonych w aktualnej Charakterystyce Produktu Leczniczego (ChPL);
e poziom waphnia w surowicy zgodnie z normami skorygowanymi wzgledem wieku;
e wykluczenie nadczynno$ci przytarczyc.
Ponadto do programu lekowego kwalifikowani sg réwniez pacjenci wymagajacy kontynuacji leczenia, ktérzy bylileczeni

dotychczas w ramach innego sposobu finansowania terapii, z wyjatkiem trwajgcych badan klinicznych pod warunkiem,
ze w chwili rozpoczecia leczenia spetniali kryteria kwalifikacji do programu lekowego.

Kwalifikacja do ww. programu oraz weryfikacja skutecznosci leczenia co 6 miesiecy odbywa sig, w oparciu o ocene stanu
klinicznego $wiadczeniobiorcy oraz ocene efektywnosci zastosowanej terapii.

Finansowanie badan diagnostycznych w ramach ww. programu, w tym przed miotowych oznaczen, odbywa sie zgodnie
z zarzgdzenia nr 9/2025/DGL Prezesa Narodowego Funduszu Zdrowia z dnia 30 stycznia 2025 r. w sprawie okreslenia
warunkow zawierania i realizacji umow w rodzaju leczenie szpitalne w zakresie programy lekowe (z p6zn. zm.). Katalog
ryczattow za diagnostyke w programach lekowych (zat. 11 do wspominanego wczes$niej zarzadzenia) w przypadku
programu B.151 obejmuje nastepujace swiadczenia:

e Diagnostyka w programie leczenia chorych na hipofosfatemie sprzezong z chromosomem X (XLH)
— 1 rok terapii (kod swiadczenia: 5.08.08.0000231; ryczatt roczny: 825 pkt),

e Diagnostyka w programie leczenia chorych na hipofosfatemie sprzezong z chromosomem X (XLH)
— 2 i kolejny rok terapii (kod $wiadczenia: 5.08.08.0000232, ryczatt roczny: 375 pkt).

Jednoczesnie nalezy zauwazy¢ brak opisania przedmiotowych badan kodami ICD -9 w aktualnej wersji stownika procedur
medycznych weditug kodéw ICD-9 v.5.80 prowadzonego przez NFZ.

Podsumowanie

Whnioskowane badania laboratoryjne, tj. 0znaczenie stezenia wapnia w moczu oraz oznaczenie fosforanéw w mocay,
nie znajdujg sie obecnie w wykazie Swiadczen gwarantowanych z zakresu ambulatoryjnej opieki specjalistycznej.

Oznaczanie stezenia wapnia w moczu jest ujete aktualnie:

e w katalogu badan lekarza POZ pod nazwa ,badanie moczu - ilosciowe oznaczanie wapnia”, finansowane
w ramach stawki kapitacyjnej,

e w programie lekowym B.151. ,Leczenie chorych na hipofosfatemie sprzezong z chromosomem X (XLH)
(ICD-10: E.83.3)", gdzie jest ono realizowane w ramach diagnostyki kwalifikujacej pacjenta do programu oraz
monitorowania efektywnosci leczenia, finansowanych w ramach rocznego ryczattu diagnostycznego.

Oznaczanie stezenia fosforandéw w moczu:

e nie jest wskazywane w wykazach z zakresu POZ, AOS i LSZ,
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¢ natomiast zostato ono ujete w ww. programie lekowym B.151, rowniez jako element diagnostyki kwalifikujacej
pacjenta do programu oraz monitorowania leczenia, finansowanych w ramach rocznego ryczattu.

Jednoczesnie warto podkresli¢, ze w obecnej wersji stownika procedur medycznych wedtug kodéw ICD -9 v.5.80
prowadzonego przez NFZ, nie uwzgledniono tych badah poprzez odpowiednie kody ICD -9.

4.5. Rekomendacje i wytyczne praktyki klinicznej

W celu odnalezienia aktualnych rekomendacji oraz wytycznych praktyki klinicznej dotyczgcych oznaczania stezenia
wapnia i fosforanow w moczu w diagnostyce lub monitorowaniu pacjentéw ponizej 18 roku zycia w zwigzku
z niedoczynnoscig przysadki, niedoborem wzrostu/niskorostoscig, niedoczynnoscig przytarczyc, nadczynnoscig
przytarczyc, krzywicg, niedoborem witaminy D, niedoborem pokarmowym wapnia, zaburzeniami przemian fosfory,
zaburzeniami przemian wapnia, brakiem oczekiwanego prawidiowego rozwoju fizjologicznego oraz chormbami
przytarczyc w dniach 07—12.11.2025 r. przeprowadzono wyszukiwanie wolnotekstowe obejmujgce okres lat 2015-2025
na stronach internetowych polskich i zagranicznych towarzystw naukowych, wybranych organizacji i instytucji
zajmujacych sie EBM/HTA oraz w innych dostepnych zrédtach. Wyszukiwanie przeprowadzono za pomoca przegladarki
internetowej Google/Google Scholar. Zastosowano nastepujgce stowa kluczowe: urinary calcium excretion guideline(s),
urinary calcium excretion recommendation(s), 24-hour urine collection, single urine collection, urinary phosphate
guideline(s), urinary phosphate recommendation(s), urinary calcium excretion statement(s), urinary phosphate
statement(s), calcium-phosphate metabolism, hypopituitarism, short stature, hypoparathyroidism, hyperparathyroidism,
parathyroid diseases, rickets, vitamin D deficiency, dietary calcium deficiency, phosphorus metabolism disorders, calcium
metabolism disorders, physiological development, wytyczne, rekomendacje.

Wyszukiwanie przeprowadzono na nastepujgcych stronach organizacji dziatajgcych w obszarze zdrowia:

e polskie:

o Polskie Towarzystwo Endokrynologii i Diabetologii Dzieciecej, https://pteidd.pl/;

o Polskie Towarzystwo Diabetologiczne, https:/ptdiab.pl/;

o Polskie Towarzystwo Endokrynologiczne, https://www.ptendo.org.pl/;
o Polskie Towarzystwo Medycyny Rodzinnej, https://ptmr.info.pl/;

Polskie Towarzystwo Pediatryczne, https://ptp.edu.pl/;

o O

Polskie Towarzystwo Wad Wrodzonych i Metabolizmu, https://ptwwm.pl/;

o

Polskie Towarzystwo Nefrologii Dzieciecej, https://ptnfd.org/;

o Krajowa Izba Diagnhostéw Laboratoryjnych, https://kidl.org.pl/;

e ogdblnoeuropejskie:
o National Institute for Health and Care Excellence, https://www.nice.org.uk/;
o Scottish Intercollegiate Guidelines Network, http://www.sign.ac.uk;

o The European Academy of Paediatrics, https://www.eapaediatrics.eu/;

o The European Paediatric Association, https://www.epa-unepsa.eu/;

o European Association of Urology, https://uroweb.org/;
o European Neuroendocrine Tumor Society, https://www.enets.org/;

o Endocrine Society, https://www.endocrine.org/;

o European Society of Endocrinology, https://www.ese-hormones.org/;
o European Society for Medical Oncology, https://www.esmo.org/;

o European Society for Paediatric Gastroenterology, Hepatology and Nutrition, http://www.espghan.org/;

o Spanish Association of Paediatrics, https://www.aeped.es/;

o The Society for Study of Inborn Errors of Metabolism, https://www.ssiem.org/;

o National Osteoporosis Guideline Group, https://www.nogg.org.uk/;

o European Society for Clinical and Economic Evaluation of Osteoporosis and Osteoarthitis,
https://www.esceo.org/;
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e Swiatowe:

o American Association of Clinical Endocrinology, https://www.aace.com/;

American Association of Endocrine Surgeons, https://www.endocrinesurgery.org/;

o O

American College of Gastroenterology, https://gi.org/;
International Osteoporosis Foundation, https://www.osteoporosis.foundation/;
Australian Family Physician, https://www.racgp.org.au/afp/home;

o O O

The Royal Australian College of General Practitioners, https://www.racgp.org.au/;

Pituitary Society, https://pituitarysociety.org/;

o

o World Health Organization, https://www.who.int/publications/who-guidelines;

o Canadian Pediatric Surveillance Program, https://www.cpsp.cps.ca/;

o Guidelines International Network, https://www.g-i-n.net/;

e inne:
o UpToDate, https://www.uptodate.com/;
o Medscape, https://www.medscape.com/;
o Turning Research into Practice, https://www.tripdatabase.com;
o National Guideline Clearinghouse, www.guideline.gov;

o Belgian Health Care Knowledge Centre, https://kce.fgov.be/;

o National Health and Medical Research Council, https://www.nhmrc.gov.au/;

o New Zealand Guidelines Group, www.nzgg.org.nz/search.

Odnaleziono 12 publikacji zalecen oraz rekomendaciji dotyczacych oznaczania stezenia wapnia i fosforanéw w moczu
(IWG 2025, BSPED 2024, PMG 2023, PTE 2023, IWPH 2022, ESCEO 2022, PES 2020, NICE 2019, PTMR 2019,
CPR-XLH 2025, CPR-XLH 2019, ESB 2024).

Najwazniejsze informacje zawarte w odnalezionych dokumentach przedstawiono w Zatgczniku do niniejszego raportu.
Podsumowanie

W wyniku przeprowadzonego wyszukiwania zidentyfikowano 12 rekomendaciji oraz wytycznych praktyki klinicznej
dotyczacych oznaczania stezenia wapnia i fosforanbw w moczu w diagnostyce lub monitorowaniu pierwotnej
nadczynnoéci przytarczyc i endokrynopatii (PTE 2023, IWPH 2022, NICE 2019, PTMR 2019), niedoczynnosciprzytarczyc
(PTE 2023), niedoboru witaminy D (PMG 2023), niedoboru wzrostu/niskorostosci (BSPED 2024), hipofosfatemii
sprzezonej zchromosomem X (IWG 2025, ESCEO 2022, CPR-XLH 2025, CPR-XLH 2019), hipokalcemii (PES 2020)
oraz krzywicy (ESB 2024).

Czes¢ odnalezionych dokumentéw rekomendacgji oraz wytycznych praktykiklinicznej obejmowata populacje pediatryczng
(IWG 2025, BSPED 2024, PES 2020, PTMR 2019), pozostate dokumenty dotyczyty populacji ogdinej (CPR-XLH 2025,
ESB 2024, PTE 2023, PMG 2023, ESCEO 2022, IWPH 2022, NICE 2019, CPR-XLH 2019).

Oznaczanie stezenia wapnia w moczu zaleca sie w celu roznicowania pierwotnej nadczynnosci przytarczyc (PHPT)
od rodzinnej hiperkalcemii hipokalciurycznej (FHH) (NICE 2019, ,zaleca sie”), w diagnostyce hipokalcemii oraz
hiperkalcemii (PTMR 2019, nie okreslono sity zalecenia), leczeniu nadczynnosci przytarczyc, monitorowaniu leczenia
niedoczynnosci przytarczyc oraz monitorowaniu czynnosci nerek (PTE 2023, nie okre$lono sily zalecenia), suplementagcii
u pacjentow z ryzykiem nadwrazliwosci na witamine D (PMG 2023, nie okres$lono siy zalecenia), diagnostyce zaburzen
gospodarki wapniowo-fosforanowej u dzieci z niskorostoscig (BSPED 2024, nie okre$lono sity zalecenia), w ramach
diagnostyki (CPR-XLH 2025 [zalecenie umiarkowane], CPR-XLH 2019 [zalecenie umiarkowane], oceny poczatkows),
wstepnej oceny obecnosci i nasilenia powiklan (CPR-XLH 2025 [nie okreS$lono sity zalecenia)), wizyt kontrolnych
pacjentéw z hipofosfatemig sprzezong z chromosomem X (ESCEO 2022 [nie okreslono sity zalecenia], WG 2025
[zalecenia stabe, bardzo niska jako$¢ dowoddéw]), w ramach kryteridw oceny klinicznej oraz monitorowania pacjentow
z pierwotng nadczynnoscig przytarczyc, u ktérych nie zastosowano paratyreoidektomii (IWPH 2022 [nie okre$lono sily
zalecenia]), przy podejrzeniu hipokalcemiiu dzieci (PES 2020 [nie okre$lono sity zalecenia]) oraz w ramach diagnostyki
krzywicy (ESB 2024 [zalecenie oparte na konsensusie]).
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Oznaczanie stezenia fosforanéw w moczu rekomendowane jest w diagnostyce hipokalcemii w przebiegu leczenia
endokrynopatii u dzieci (PTMR 2019, nie okre$lono sity zalecenia), monitorowaniu terapii nadczynnosci przytarczyc
(PTE 2023 nie okreélono sity zalecenia), diagnostyce zaburzen gospodarki wapniowo-fosforanowej w przebiegu leczenia
niskorostosci (BSPED 2024, nie okres$lono sity zalecenia), wramach diagnostyki (CPR-XLH 2025 [zalecenie
umiarkowane], CPR-XLH 2019 [zalecenie umiarkowane], oceny poczatkowej, wstepnej oceny obecnosci i nasilenia
powiktan XLH (CPR-XLH 2025 [nie okre$lono sity zalecenial), wizyt kontrolnych pacjentéw z hipofosfatemig sprzezong
z chromosomem X (ESCEO 2022 [nie okreslono sity zalecenia], ING 2025 [zalecenia stabe, bardzo niska jako$¢
dowodow]) oraz w ramach diagnostyki krzywicy (ESB 2024 [zalecenie oparte na dowodach]).

Najwazniejsze informacje zawarte w odnalezionych dokumentach przedstawiono w Zatgczniku do niniejszego raportu.

4.6. Opinie ekspertéow klinicznych oraz towarzystw naukowych

Do dnia przekazania niniejszego raportu analitycznego otrzymano dwie opinie eksperckie w sprawie zasadnosci
zakwalifikowania wnioskowanych swiadczen do wykazu Swiadczen gwarantowanych od ekspertow Konsultanta
Krajowego w dziedzinie pediatrii oraz Konsultanta Wojewddzkiego w dziedzinie endokrynologii i diabetologii dzieciecej
dla wojewddztwa pomorskiego.

Konsultant Krajowy w dziedzinie pediatrii pismem z dnia 01.12.2025 r. znak: KK/74/2025 przekazat swojg opinie
wskazujac, ze po zapoznaniu sie z pismem z dnia 17.11.2025 r., znak sprawy: DWSGIZS.420.5.2025 oraz przesfang
dokumentacja, w tym Kartami Swiadczen Opieki Zdrowotnej sporzagdzonymi przez Konsultanta Krajowego w dziedznie
endokrynologii i diabetologii dzieciecej, prof. dr hab. n. med. Mieczystawa Walczaka:

e W pefni zgadza sie z argumentacjg przedstawiong przez Pana Profesora dotyczacg oznaczenia stezenia
fosforandw i stezenia wapnia oraz oznaczenia stezenia czynnika wzrostu fibroblastow FGF-23 w ramach
Swiadczen gwarantowanych z zakresu ambulatoryjnej opieki specjalistycznej oraz

e popiera rowniez wprowadzenie do swiadczen gwarantowanych z zakresu ambulatoryjnej opieki specjalistycznej
— poradnie gastroenterologii dziecigcej — oznaczanie kalprotektyny w kale. Badanie to petni¢ bedzie funkcje
czutego testu przesiewowego ukierunkowanego na nieswoiste zapalenie jelit oraz stuzy¢ bedze
do monitorowania leczenia wyzej wymienionych schorzen.

Ponizej zestawiono kluczowe dla niniejszego zlecenia kwestii wskazane w opinii Konsultant Wojewddzkiegj
ds. endokrynologiii diabetologii dzieciecej dla wojewddztwa pomorskiego. Petng tres¢ przekazanej opinii przedstawiono
w zatgczniku do niniejszego raportu.

Tabela 11. Podsumowanie opinii ekspertéw klinicznych odnosnie do kluczowych kwestii dotyczacych zasadnosci
kwalifikacji wnioskowanych badan: Oznaczenie stezenia wapnia w moczu oraz Oznaczenie stezenia fosforanéow
w moczu, do wykazu ambulatoryjnych swiadczen specjalistycznych

Kluczowe kwestie dotyczace Prof. dr hab. n. med. Matgorzata Mysliwiec
zasadnosci kwalifikacji | (KonsultantWojewédzka w dziedzinie endokrynologii i diabetologii dzieciecej dla wojewédztwa
whnioskowanego swiadczenia pomorskiego)

Oznaczenie stezenia wapnia w moczu

Zasadnos¢ finansowania | TAK

wnioskowanegoswiadczenia| »  Badaniewydalania wapnia zmoczem (dobowa kalciurialub wskaznik Ca/Cr w prébce porannego moczu)
jest jednym z kluczowych badan w diagnosty ce wielu zaburzen gospodarki wapniowo -fosforanowej u
dzieci. Jest to badanie tatwe do wykonania, powtarzalne, tanie

» Jestkonieczne w trakcie opieki nad pacjentem z:
e Podejrzeniem hiperkalcemii
e  Podejrzeniem hipokalcemii u dzieci z niedoboremwitaminy D, krzywicg, zaburzeniami wchtaniania

e  Zaburzeniami wzrastania, szczegodlnie u dzieci z objawami sugerujgcymi krzywice, osteomalacje,
zaburzenia gospodarki fosforanowej (np. hipofosfatemia sprzezona z chromosomem X - XLH),
przewlekte choroby przewodu pokarmowego lub nerek

e  Chorobami metabolicznymi kosci takimi jak hipofosfatemia (XLH, ARHP), nadczynno$¢ przytarczyc,
wtérna nadczynnos¢ przytarczyc w chorobach przewlektych

e Do monitorowania leczenia d uzymi dawkami witaminy 25 OHD, aktywnymi postaciami witaminy D,
preparatami wapnia, aby unikng¢ hiperkalciurii, nefrokalcynozy, uszkodzenia nerek

e Z objawami sugerujgcymi zaburzenia gospodarki wapniowo-fosforanowej (bole kostne, poliuria) oraz
dzieémi po dtugotrwatej steroidoterapii lub leczeniu onkologicznym.
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Kluczowe kwestie dotyczace
zasadnosci kwalifikacji
whnioskowanego swiadczenia

Prof. dr hab. n. med. Malgorzata Mysliwiec

(Konsultant Wojewo6dzka w dziedzinie endokrynologii i diabetologii dzieciecej dla wojewédztwa
pomorskiego)

Stanowisko w sprawie
zatozen wnioskowanego
swiadczenia

» Badaniewydalania wapniaz moczem jest bardzo pomocne w diagnostyce zaburzen gospodarki wapniowo-
fosforanowej u dzieci. Jestto badanie stosowane w wybranychwskazaniach u pacjentéwz nadmiarem lub
niedoborem wapnia w surowicy.

»  Nieprawidlowe prowadzenie leczenia tych pacjentdw moze prowadzi¢ do trwatego uszkodzenia nerek
(nefrokalcynoza), a w dalszej kolejnosci do dializoterapii.

»  Pacjenciztymichorobamisgleczeni zaréwno w poradniach nefrologicznych jak i endokrynologicznych dla
dzieci.

Priorytety zdrowotne

» leczenie pacjentdw geriatrycznych, niepetnosprawnych oraz niesamodzielnych
» poprawa diagnostyki i leczenia choréb rzadkich
Uzasadnienie: Waph w moczu: poprawa diagnostyki i leczenia chordb rzadkich

Istotnos¢ wnioskowanego
swiadczenia

» ratujgca zycie i prowadzgca do poprawy stanu zdrowia

» poprawiajgca jakos$¢ zycia bez istotnego wpltywu na jego dtugosé

Uzasadnienie: Wszystkie wnioskowane badania prowadzg do p oprawy diagnostyki i leczenia a tym samy do
poprawy stanu zdrowia pacjentow.

Liczebnos¢ populaciji
docelowej

Szczeg6ty przedstawiono w kolejnej tabeli

Potencjalne problemy

» Po stronie pacjenta brak probleméw
» Po stronie NFZ przesuniecie kosztéw z hospitalizacji na opieke ambulatoryjng

Mocne i stabe strony

Mocne strony:

a) Dlapacjentow:
o  Woczesniejsze i doktadniejsze rozpoznanie zaburzen gospodarki wapniowej
e Mniejsze obcigzenie finansowe
e Ograniczenie koniecznosci hospitalizacji tylko w celu diagnostyki
e  Bezpieczniejsze prowadzenie leczenia
b) Dla swiadczeniodawcéw / systemu ochrony zdrowia
e Petlnaizgodna ze standardami diagnostyka w AOS
e Redukcja niepotrzebnych hospitalizacji i konsultacji specjalistycznych
e Uporzadkowanie $ciezki diagnostycznej
c) Z perspektywy ptatnika publicznego

e Zmniejszenie liczby hospitalizacji i kosztéw z nimi zwigzanych

e  Woczesne wykrywanie choréb rzadkich = mniejsze koszty dtugoterminowe

e Ujednolicenie krajowego standardu diagnostyki

e Zmniejszenie iloSci niepotrzebnych badan obrazowych

e Kontrola nad bezpieczenstwem suplementacji witaminy D w populacji
Stabe strony:

a) Dlapacjentow:
e Problem zpobraniem moczu u najmtodszych dzieci
e Mozliwos¢ koniecznos$ci powtdrzenia badania.
b) Dla$wiadczeniodawcow / systemu ochrony zdrowia:
e  Wiegksza liczba badan w laboratoriach
c) Zperspektywy ptatnika publicznego:
e Poczatkowy wzrost liczby badan i kosztow
e Koniecznosc¢ okreslenia standardow wykonania i rozliczenia
e Ryzyko nadmiernego zlecania
Dodatkowe uwagi -
Oznaczenie stezenia fosforanéw w moczu
Zasadnos¢ finansowania | TAK

whnioskowanego swiadczenia

»  Oznaczenie fosforandw w moczu (najczesciej: dobowe wydalanie fosforanéw lub wspdtczynnik TRPFEP —
tubular reabsorption of phosphate / fractional excretion of phosphate) jest kluczowe w diagnostyce zaburzen
gospodarki fosforanowej, krzywicy, choréb kosci i zaburzen funkcji kanalikow nerkowych

» Jestto badanie tatwe do wykonania, powtarzalne, tanie

» W poradni endokrynologicznej dla dzieci moze by¢ przydatne u:

e  Dzieci zkrzywicg hipofosfatemiczng (szczegdinie XLH — X-linked hypophosphatemia) Jest to jednoz
gtéwnychbadan uwzglednionychw monitorowaniu tej choroby w ramach programu lekowego B.151

o Dzieci z krzywica o innej etiologii (genetyczna / nabyta): krzywicg z niedoboru witaminy D, krzywicg
spowodowang defektem w kanalikach nerkowych, krzywicg hipofosfatemiczng z mutacjg PHEX,
DMP1, ENPP1, SLC34A3 3. Dzieci z zaburzeniami wzrastania o niejasnej etiologii
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Kluczowe kwestie dotyczace
zasadnosci kwalifikacji
whnioskowanego swiadczenia

Prof. dr hab. n. med. Malgorzata Mysliwiec

(Konsultant Wojewo6dzka w dziedzinie endokrynologii i diabetologii dzieciecej dla wojewédztwa
pomorskiego)

e  Dzieci z zaburzeniami funkcji kanalikow nerkowych (tubulopatie) jak zespdt Fanconiego, zespdt
Barttera / zesp 6t Gitelmana, nefropatie polekowe

e Dzieci z chorobami endokrynologicznymi jak nadczynno$¢ przytarczyc (pierwotna i wtéma),
niedoczynno$¢ przytarczyc / pseudohipoparatyreoidyzm, zespot Cushinga, diugotrwata steroidoterapia

e  Dzieci z zaburzeniami metabolicznymi kosci jak osteomalacja, osteoporoza i niska masa kostna u
dzieci

e Dzieci z chorobami przewleklymi wptywajgcymi na wchianianie fosforu jak choroby przewodu
pokarmowego, przewlekte choroby nerek (stadium 1-3)

e Do monitorowaniaterapii u dziecileczonych preparatami fosforu, witaming D lub aktywnymi analogami,
burosumabem

Stanowisko w sprawie
zatozen wnioskowanego
swiadczenia

»  Oznaczenie fosforanéw w moczu stosowane jest w diagnostyce zaburzen gospodarki fosforanowsj,
krzywicy, chorobach kosci.

»  Wykonywane jest u pacjentéw z hipofosfatemie sprzezong z chromosomem X (program lekowy B.151)

leczonych burosumabem (ocena skutecznosci leczenia), osteoporozg oraz w trakcie monitorowania

leczenia krzywicy o r6znej etiologii.

Z tego wzgledu jest to badanie niezbedne w poradni endokrynologicznej dla dzieci

Priorytety zdrowotne

leczenie bélu
leczenie pacjentow geriatrycznych, niepetnosprawnych oraz niesamodzielnych
poprawa diagnostyki i leczenia chordb rzadkich

Uzasadnienie: Fosforany w moczu i FGF 23: wczesne rozpoznanie moze zapobiec powiktaniom zwigzanym z
niepetnosprawnosciag i bolem

VYV V V|V

Istotnos¢ wnioskowanego
swiadczenia

» ratujgca zycie i prowadzaca do poprawy stanu zdrowia

» poprawiajgca jakos¢ zycia bez istotnego wpltywu na jego dtugosé

Uzasadnienie: Wszystkie wnioskowane badania prowadzg do poprawy diagnostyki i leczenia a tym samy do
poprawy stanu zdrowia pacjentow.

Liczebnos¢ populaciji
docelowej

Szczegoty przedstawiono w kolejnej tabeli

Potencjalne problemy

» Po stronie pacjenta brak probleméw
» Po stronie NFZ przesuniecie kosztdw z hospitalizacji na opieke ambulatoryjng

Mocne i stabe strony

Mocne strony:

a) Dlapacjentow:
o  Woczesniejsze i doktadniejsze rozpoznanie zaburzen gospodarki wapniowej
e Mniejsze obcigzenie finansowe
e Ograniczenie koniecznos$ci hospitalizacji tylko w celu diagnostyki
e Bezpieczniejsze prowadzenie leczenia

b) Dlaswiadczeniodawcéw / systemu ochrony zdrowia
e Znaczace ograniczenie kosztownych hospitalizacji
e Ograniczenie odsytania pacjentéw do innych poradni i skrécenie kolejek
e Woczesnerozpoznanie chordb rzadkich = nizsze koszty leczenia w przysztosci
e Ujednolicenie krajowego standardu opieki

c) Z perspektywy ptatnika publicznego

e Woczesnerozpoznanie chordb rzadkich = nizsze koszty leczenia w przysztosci
e Zmniejszenie liczby hospitalizacji i kosztéw z nimi zwigzanych
e Zmniejszenie ilosci niepotrzebnych badan obrazowych

Stabe strony:

c) Dlapacjentow:
e  Problem zpobraniem moczu u najmtodszych dzieci
. Mozliwos¢ koniecznosci powtdrzenia badania.

d) Dlas$wiadczeniodawcéw / systemu ochrony zdrowia:
e Poczatkowy wzrost liczby wykonywanych badan

d) Z perspektywy ptatnika publicznego:

e Poczatkowy wzrost liczby badan i kosztow
e Koniecznosc¢ okreslenia standardow wykonania i rozliczenia
e Ryzyko nadmiernego zlecania

Dodatkowe uwagi

Zrédio: opracowanie wiasne AOTMIT w oparciu o przestane formularze opinii eksperckich
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Dodatkowo, Konsultant Wojewodzka ds. endokrynologii i diabetologii dzieciecej dla wojewddztwa pomorskiego wskazata
przewidywang liczebnos¢ populacji docelowej, ktéra mogtaby by¢ objeta wnioskowanymi badaniami w kolejnych dwoch
latach. Szczego6towe informacije przedstawiono w ponizszej tabeli.

Tabela 12. Opinie ekspertow dotyczace przewidywanej liczebnosci populacji docelowej, ktéra skorzystataby

z wnioskowanych badan laboratoryjnych, oraz krotnosci wykonanych badan, w | i Il roku po jej wprowadzeniu jako
$wiadczenia gwarantowanego oraz schemat/czestotliwos$¢é wykonywania badan rocznie u 1 pacjenta
Prof. dr hab. n. med. Matgorzata Mysliwiec
Rodzal wprx';gz"eniu (Konsultant Wojewédzkaw dziedzinie endokrynologii i diabetologii dzieciecej dia woj. pomorskiego)
badania whnioskowanego | Przewidywana liczba pacjentéw, . . Schemat / czestotliwosé¢
badania ktora mogtaby by¢ objeta w ir:ﬁaw;dyl\:l ; : da a:’:?:g: nie wykonywania badan rocznie
whnioskowanym badaniem rocznie y ye na jednego pacjenta
Oznaczenie
stezenia I rok 500-1000 1000-3000 2-3 razy w roku
wapnia w
moczu
Il rok 500-1000 1000-3000 2-3 razy w roku
Oznaczenie 1000-2000 W wiekszosci jednostek
stezenia W tym XLH ok. 300 dzieci w Polsce ; : chorobowych jako badanie
5 X o Poradnia endokrynologiczna )
:;)ic;?now w I rok Szacunkowa liczba dzieci z dla dzieci-érednio 3000-5000|  Przesiewowe 1 x w roku,
przewlekig chorobg nerek w Polsceto XLH - 600-1200 W XLH 2-5 razy w roku przy
500-700 (poradnia nefrologiczna dla ustalaniudawkileczenia, nastepnie
dzieci) 2-3 razy w roku
1000-2000 W wiekszos$ci jednostek
W tym XLH ok. 300 dzieci w Polsce | Poradnia endokrynologiczna| chorobowych jako badanie
Il rok Szacunkowa liczba dzieci z dla dzieci - $rednio 3000— przesiewowe 1 x w roku,
przewlektg chorobg nerek w Polsceto 5000 W XLH 2-5 razy w roku przy
500-700 (poradninefrologiczna dla XLH - 600-1200 ustalaniudawkileczenia, nastepnie
dzieci) 2-3 razy w roku

Zrédio: opracowanie wiasne AOTMIT na podst. przekazanych opinii eksperckich

Podsumowanie:

W opinii ekspertéw wnioskowane swiadczenia, tj. 0znaczenie stezenia wapnia w moczu oraz oznaczenie stezenia
fosforanéw w moczu powinny zosta¢ finansowane ze srodkéw publicznych w ramach swiadczen gwarantowanych
z zakresu ambulatoryjnej opieki specjalistycznej. Eksperci wskazali, ze przedmiotowe swiadczenia sg m.in. jednymi
z kluczowych badan w diagnostyce wielu zaburzen gospodarki wapniowo fosforanowej, krzywicy, chorob kosci
i zaburzen funkcji kanalikow nerkowych u dzieci bedgc jednoczesnie Swiadczeniami fatwymi do wykonania,
powtarzalnymi i tanimi.

4.7. Alternatywne swiadczenia

Oznaczenie stezenia wapnia w moczu. Biorgc pod uwage tresé Karty Swiadczenia Opieki Zdrowotnej (KSOZ)
zatgczonej do przedmiotowego zlecenia Ministra Zdrowia dotyczacej oznaczenia stezenia wapnia w moczu, opinie
ekspertow klinicznych oraz wytyczne praktyki klinicznej w obecnym systemie opieki zdrowotnej finansowanej ze sSrodkéw
publicznych nie istnieje alternatywna metoda oceniajgca wydalanie wapnia w moczu.

Jednoczesnie nalezy zaznaczy¢, ze analiza aktualnego stan formalno-prawnego wykazata, ze oznaczanie stezenia
wapnia w moczu jest swiadczeniem gwarantowanym w ramach podstawowej opieki zdrowotnej, przy czym nie jest
ono opisane swoistym kodem ICD-9.

Oznaczenie stezenia fosforanéw w moczu. Biorgc pod uwage opinie ekspertdw klinicznych, wytyczne praktyki
klinicznej, informacje przekazane przy odrebnym zleceniu Ministra Zdrowia® oraz wytyczne praktyki klinicznej wynika,
ze w obecnym systemie opieki zdrowotnej finansowanej ze srodkéw publicznych nie istnieje alternatywna metoda
oceniajgca wydalanie fosforanéw w moczu.
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5. Analiza skutecznosci i bezpieczenstwa

5.1. Metodyka przegladu systematycznego

Oznaczanie stezenia wapnia w moczu oraz stezenia fosforanéw w moczu sg $wiadczeniamio ugruntowanej pozyciji.
Ponadto oznaczanie stezenia wapnia w moczu jest $wiadczeniem gwarantowanymw POZ. W przypadku oznaczenia
stezenia wapnia w moczu analize kliniczng ograniczono do doniesien wtémych oraz wytycznych praktyki klinicznej.

W ramach oceny skutecznos$ci i bezpieczehstwa przeprowadzono przeglad systematyczny dotyczacy oznaczania
stezenia fosforanow w moczu. W celu odnalezienia badan pierwotnych i wtérnych, dotyczacych oznaczania stezenia
fosforanéw w moczu dokonano przeszukiwania m.in. w The Cochrane Library, MEDLINE (via PubMed) oraz Embase
(via Ovid). Wyszukiwanie ograniczono do lat 2021-2025. Przeglad systematyczny zostat przeprowadzony z uzyciem
aplikacji Catchii'®. Podsumowanie schematu PICO przedstawiono w ponizszej tabeli.

Tabela 13. Kryteria selekcji badan — oznaczania stezenia fosforanéw w moczu

Kategoria Kryteria wigczenia Kryteria wykluczenia

Populacja Pacjenci z zakresu endokrynologii dzieciecej Inne niz okreslone w kryterium wigczenia
Pacjenci w wieku 0—18 r.z.

Pacjenci z: niedoborem wzrostu, niedoczynnoscia przytarczyc,

nad czynnoscig przytarczyc pierwotnai wtdma, rzekoma niedoczynnoscia
przytarczyc, anoreksja, osteoporozg, po wyprowadzeniu z kwasicy
ketonowej, cukrzyca, przedawkowaniem witaminy D3, krzywica, krzywicg
oporna na witamine D3, krzywicg hipofosfatemiczng sprzezong z
chromosomem X (XLH)

Interwencja oznaczaniastezeniafosforanéww moczu — w diagnostyce lub monitorowaniu| Inna niz okreslona w kryterium wigczenia

Komparator | brak nd

Punkty Punkty koncowe dot. skutecznoscii bezpieczenstwastosowaniainterwencjiw | Inne niz okreslone w kryterium wtgczenia
koncowe analizowanej populacji pacjentow.

Rodzaj badan | Opracowania wtdérne badan pierwotnych z lub bez metaanalizy. Nie wiaczano publikaciji:

Badania pierwotne o najwyzszym poziomie wiarygodnosci. Gdyby nie| - dostepnych wytacznie w postaci abstrakiow
odnaleziono badan komparatywnych zwnioskowaniem o skutecznosci i | konferencyjnych
bezpieczenstwie, do analizy zostatyby wtaczone prospektywne badania| - opiséw pojedynczych lub serii przypadkow
obserwacyjne bez grupy kontolnej. Gdyby nie odnaleziono badan| _ badania zmatolicznagrupa badana (<11 0séb)
obserwacyjnych do analizy zostatyby wtgczone inne badania. .

; . . . . - analizy retrospektywne
W przypadku nieodnalezienia badan poréwnawczych, do analizy zostatyby . )
wigczone badania jednoramienne z analiza w podgrupach. - badania ankietowe
Wiaczono publikacje petnotekstowe dostepne w jezyku polskim lub
angielskim.
W przypadku odnalezienia analiz ekonomicznych, wigczano je do przegladu
analiz ekonomicznych i opisywano w odregbnym rozdziale.

W wyniku przeprowadzonego w dniu 24.11.2025 r. przeszukiwania 889 publikacji. Na podstawie selekcji abstraktow
wybrano 19 publikacji. W oparciu o peine teksty stwierdzono, ze kryteria wtgczenia do przegladu spetniajg cztery pozycie.

Zastosowane strategie wyszukiwania zostaty przedstawione w rozdziale Zatgczniki.

5.2. Wyniki przegladu systematycznego

Do analizy wtaczono ogoétem cztery badania:
e 1 analize post-hoc badania RCT: Liang 2025;
¢ 3 badania obserwacyjne: Ertl 2022, Namba 2022, Marzuillo 2021.

Szczegbtowa charakterystyke wigczonych badan przedstawiono w zatgczniku do niniejszego raportu analitycznego.

" Halman A. et.al, Catchii: Empowering literature review screening in healthcare, Research Synthesis Methods, Volume 15, Issue 1, January 2024,
Pages 157-165
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Wyniki odnoszace sie do oznaczania stezenia fosforanéw w moczu (bezposrednio lub posrednio) w danym kontekscie
klinicznym przedstawiono ponizej w podziale na poszczegdlne badania.

Liang 2025

Badanie jest analizg post-hoc z jednoosrodkowego, randomizowanego, otwartego, prospektywnego badania pt.:
~Stosowanie roznych dawek aktywnej witaminy D w potgczeniu z neutralnymfosforanem u dzieciz XLH” (NCT03820518).
W momencie rozpoczecia badania byto wigczonych 124 pacjentéw z XLH w wieku 0-12 lat, w tym 61 pacjentéw bez
niskiego wzrostu i 63 pacjentéw z niskim wzrostem.

Oznaczenie stezenia fosforanéw w dobowej zbiorce moczu (24h UP) zastosowano wytgcznie na poczatku badania
(charakterystyka bazowa), przy czym nie stwierdzono istotnych statystycznie r6znic pomiedzy badanymi grupami
pacjentow (24h UP: 24,9 (20,6) mmol/24 h w grupie pacjentéw bez niskiego wzrostu vs 19,0 (18,4) mmol/24 h w grupie
pacjentow z niskim wzrostem, p=0,168).

Ertl 2022

Badanie dotyczylo zebrania danych auksjologicznych i biochemicznych w kohorcie pacjentéw pediatrycznych leczonych
burosumabem, po wczes$niejszej terapii konwencjonalnej analogami wit. D i fosforanami. W kohorcie wyodrebniono dwie
grupy pacjentéw: (1) leczonych wytgcznie burosumabem (B) (n=23), (2) otrzymujgcych leczenie hormonem wzrostu (GH)
podczas terapii konwencjonalnej i po wdrozeniu leczenia burosumabem (n=13).

Wyniki uwzgledniajgce oznaczenie stezenia fosforanéw w moczu przedstawiono dla maksymalnej szybkosci resomcji
zwrotnej fosforanow w kanalikach nerkowych w stosunku do szybkosci filtracji kiebuszkowej (TmP/GFR):

e U zadnego z pacjentéw w zadnej z grup nie stwierdzono hiperfosfatemii, co jest zgodne ze wzrostem wartosci
TmP/GFR w czasie w obu grupach otrzymujgcych burosumab,
e uwszystkich pacjentéw z obu grup TmP/GFR utrzymywato sie w dolnym zakresie normy (rysunek ponizej).

Group 1 Group 2

% 12 %! 12
g 10 E 10
BO B1 GHO GH1 BO Bl
Tmp/GFR
Rysunek 1. Indywidualne zmiany TmP/GFR.
Objasnienia: Czarne i szare linie odpowiadajg odpowiednio uczestnikom w okresie przedpokwitaniowym i pokwitaniowym.
Przerywane czarne linie pokazujq dolng granice normy (1,15-2,44 mmol/).
Zrédfo: ERTL 2022

Namba 2022

Badanie dotyczy oceny bezpieczehstwa i skutecznosci burosumabu u dzieci w wieku 1-12 |at z hip ofosfatemiag sprzezong
z chromosomem X (XLH). Badaniem objeto 15 dzieci spetniajacych kryteria wigczenia, ktére wczesniejleczono wit. D lub
fosforanami. W ramach analizy skutecznosci oceniano wptyw burosumabu m.in. na stezenie reabsorpcji kanalikowej
fosforanow (TRP) i TmMP/GFR w moczu.

Charakterystyka bazowa pacjentéw na poczatku badania wykazata dla TmP/GHR $rednig wartos$¢ (+SD) na poziomie
2,4+0,5 mg/dL.

Autorzy badania wskazujg, ze zaréwno TRP, jak i TmP/GFR wzrastaty do 8. tygodnia i utrzymywaty sie na stalym
poziomie. Szczegdtowe trendy przedstawiono na ponizszych rysunkach.
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Rysunek 2. Srednie i odchylenie standardowe zmian biomarkeréw od wartosci wyj$ciowych. D. Wchtanianie zwrotne
fosforanéw w kanalikach moczowych. E. TmP/GFR w moczu

Objasnieniai skroty:a - 15 natygoadnie 0, 1i2; EoT - koniec leczenia; TmP/GFR - stosunek maksymalnej reabsorpcji fosforanéw w kanalikach
nerkowych do wspofczynnika filtracji kiebuszkowey.
Zrédfo: Namba 2022

Marzullio 2021

Badanie dotyczyfo zebrania ocena czestosci wystepowania ostrego uszkodzenia nerek (AKI) i uszkodzenia cewek
nerkowych (RTD) oraz tempa i czasu ich ustepowania u dzieci z nowo rozpoznang cukrzycg typu 1. Pacjenci byli
przyjmowani najpierw na oddziat diabetologii dzieciecej, a po wypisie byli poddawani obserwacji w 14, 30 i 60 dniu
od wypisu. W ramach charakterystyki biochemicznej pacjentéw pobierano m.in. prébki moczu w kierunku oznaczenia
fosforanéw, a nastepnie obliczano wchtanianie zwrotne fosforanow (TRP) w kanalikach. TRP wyznaczano
w momencie hospitalizacji, jak rowniez w kazdym punkcie czasowym obserwaciji.

1) Wyniki dla TRP (%) przedstawione w badaniu ksztattujg sie nastepujaco:

e TRP w momencie hospitalizacji (p<0,001) wyniosto:
o 40% (16/75) u pacjentow z ATN (n=60)
o Vs 74% (63/80) u pacjentéw z P-AKI (n=21)
o Vs 79% (45/84) u pacjentéw z ATD (n=55)
o vs 92% (88/95) u pacjentow bez zajecia nerek (n=49)

e TRP podczas pierwszej wizyty kontrolnej u pacjentéw bez poczatkowego zajecia nerek lub po normalizacii
wynikow badan biochemicznych u pacjentow, u ktérych stwierdzono ATN, P-AKI lub ATI (p=0,03):

o 91,7 4,4 % u pacjentow z ATN (n=60)
o Vs 89,6 £3,6 % u pacjentéw z P-AKI (n=21)
o vs 90,0 3,8 % u pacjentow z ATD (n=55)
o vs 91,5 +3,40 % u pacjentdw bez zajecia nerek (n=49)
2) Wystepowanie nieprawidiowych wartosci TRP w potaczeniu z B2MG i NGAL w poréwnaniu z innymi grupami bylo

czestsze u pacjentéow z ATN (p<0,001). Takze u pacjentdéw z ATD nieprawidtowosci TRP (p < 0,001) byty czestsze
w poréwnaniu z innymi grupami (rysunek ponizej).
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Abnormalities of urinary biomarkers

Rysunek 3. Nieprawidtowosci biomarkeréw moczowych. W tej analizie nie uwzgledniono FENa, poniewaz postuzyto
ono do klasyfikacji pacjentow jako dotknietych ATN, P-AKIl i/lub ATD.

Zrédio: Marzullio 2021

3) wyniki analizy post-hoc obejmujgcej analize regresji liniowej w celu oceny zaleznosci miedzy poziomem
wodoroweglanéw w surowicy a deltg fosforu w surowicy w zaleznosci od obecnosci/braku uszkodzenia kanalikéw
nerkowych i obnizonego poziomu TRP (przeprowadzono analize regresji opisujgcg zalezno$¢ miedzy poziomem
wodoroweglandéw w surowicy a deltg TRP):

o stwierdzono, w badaniu catej populacji, ze im nizszy poziom wodoroweglanéw w surowicy, tym wyzsza delta
TRP (rysunek ponizej)

Serum bicarbonates (mEg/L)

-20 -3 14 31 48 65 82 99 116
Delta of TRP (%)

Rysunek 4. Analiza regresji opisujaca zwigzek miedzy stezeniem wodoroweglanéw w surowicy a deltag TRP
w momencie wystapienia cukrzycy typu 1. Model r2 = 0,40; p < 0,001. Regresje opisuje réwnanie y=19,8718 — 0,140
636*x. Wartos¢ p <0,001.

Zrédio: Marzullio 2021

e U pacjentéw z obnizonym poziomem TRP zaobserwowano istotny wzrost delty fosforu wraz ze spadkiem
poziomu wodoroweglandéw w surowicy w poréwnaniu z pacjentami z prawidtowym TRP (ry sunek ponizej).
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30 Reduced TRP
—=— no
25 I — yes

20
16

10

Serum bicarbonates (mEq/L})

1,6 -0,6 0,4 14 24 34 4,4
Delta of serum phosphorus (ma/dL)

Rysunek 5. Analiza regresji opisujgca zalezno$s¢ miedzy stezeniem wodoroweglanéw w surowicy a delta stezenia
fosforu w surowicy w zaleznosci od stopnia redukcji stezenia TRP. Model r2 = 0,42; p < 0,001. Regresje opisuje
réwnanie y = 21,4947 - 0,929 623*x — 4,308 15*(zmniejszone TRP, tak) — 2,043 26*x*(zmniejszone TRP, tak). Wartos¢
p dla punktéw przeciecia wynosita <0,001; wartos¢ p dla nachylen wynosita 0,04.

Zrédio: Marzullio 2021
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6. Rozwigzania organizacyjne i refundacyjne przyjete w innych
krajach

W dniach 03—-05.12.2025 r. przeprowadzono przeszukanie stron internetowych wybranych zagranicznych instytuciji lub
organizacjifunkcjonujgcych w obszarze ochrony zdrowia w celu odnalezienia rozwigzan organizacyjnych i refundacyjnych
dotyczacych oznaczania stezenia wapnia i fosforanéw w moczu w diagnostyce lub monitorowaniu pacjentéw ponizej
18 roku zycia w zwigzku z niedoczynnoscig przysadki, niedoborem wzrostu/niskorostoscia, niedoczynnoscig przytarczyc,
nadczynnoscig przytarczyc, krzywicg, niedoborem witaminy D, niedoborem pokarmowym wapnia, zaburzeniami
przemian fosforu, zaburzeniami przemian wapnia, brakiem oczekiwanego prawidtowego rozwoju fizjologicznego oraz
chorobami przytarczyc.

Zastosowano nastepujace stowa kluczowe: urinary calcium excretion, 24-hour urine collection, single urine collection,
urinary  phosphate, calcium-phosphate metabolism, hypopituitarism, short stature, hypoparathyroidism,
hyperparathyroidism, parathyroid diseases, rickets, vitamin D deficiency, dietary calcium deficiency, phosphors
metabolism disorders, calcium metabolism disorders, physiological development, funding, financing,
reimbursement, policy.

Dodatkowo przeprowadzono niesystematyczne wyszukiwanie wolnotekstowe za pomocg przegladarki internetowej
Google/Google Scholar oraz w internetowych bazach informacji medycznej (Tripdatabase.com, UpToDate).

Wyszukiwanie przeprowadzono na stronach nastepujacych instytucji lub organizacji funkcjonujacych w obszarze
ochrony zdrowia:

o Wielka Brytania (http/www.nice.orq.uk/, http.//www. dh.gov.uk/en/index.html, https:/www.england.nhs. uk),

e Francja (http://www.has-sante.fr/),
e Niemcy (https:/www.g-ba.de/, http://www. dimdi.de/dynamic/en/hta/db/index.html; https.//www.iqwig.de/,
https.//www.bundesgesundheitsministerium.de),

e Belgia (https://kce.fgov.be/en/health-technology-assessment, https://www.inami.fgov.be),

o Czechy (https://www.mzcr.cz/, https.://www.uzis.cz/, https://sukl.gov.cz/en/).

Podsumowanie najwazniejszych informacji przedstawiono w ponizszej tabeli.

Tabela 14. Informacje dotyczace rozwigzan organizacyjnych i refundacyjnych w zakresie oznaczania stezenia wapnia
i fosforanéw w moczu

Kraj/region, rok Rekomendacje/wskazania

Czechy Badania zostaty wymienione w rozporzadzeniu Ministra Zdrowia Nr 134/1998 Zb. (ze zm.) okreslajgcym wykaz procedur
medycznych z warto$ciami punktowymi, pod kodem:

e 81427 FOSFOR NIEORGANICZNY
oznaczanie w surowicy, moczu na analizatorze automatycznym.
- do realizacji w opiece specjalistycznej.
e 81139 WAPN CALKOWITY
pilneozaczenie stezenia wapnia catkowitego w surowicy lub moczu na analizatorze automatycznym.
- do realizacji w opiece specjalistyczne;j.
Zrédfa: https://www.e-sbirka.cz/sb/1998/1342zalozka=text, dostep: 03.12.2025

Francja Badania laboratoryjne finansowane sg w ramach powszechnego ubezpieczenia zdrowotnego. W wykazie procedur i ustug
finansowanych w ramach systemu ubezpieczen zdrowotnych (Décision UNCAM du 4 mai 2006 relative a la liste des actes et
prestations pris en charge par I'assurance maladie (JO du 4 juin 2006), w zatgczniku nr 13 ,,Badania biochemicne” w
podrozdziale ,,13-03 Mocz” wyszczegdlniono

e 0629 FOSFOR MINERALNY oraz

e 0624 WAPN

Zrédio:  https//iww.legifrance.gouv. fridownload/pdf?id=EFEC 60t T7xJp3y4m91V8 J8xhD OEE2iCGK4ZGJwFps=, dostep:  03.12.2025
https://www.leqgifrance.gouv.fr/jorf/id/JORF TEXT000000423435/, dostep: 03.12.2025

Wielka Brytania | W katalogu badan laboratoryjnych (Manchester University NHS Foundation Trust) finansowanych w ramach p ublicznego
systemu opieki zdrowotnej NHS w kategorii badan biochemicznych wyszczegdlniono:

e  WAPN (krew i mocz) oraz
e FOSFORANY (krew i mocz)
Zrédfo: https://mft.nhs.uk/the-trust/other-departments/laboratory-medicine/a-z-list-of-laboratory-tests/, dostep: 04.12.2025,
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Kraj/region, rok

Rekomendacje/wskazania

Niemcy

W wykazie procedur medycznych (Einheitlicher Bewertungsmal3stab, EBM) dla pacjentdw ubezpieczonych w ramach
publicznego ubezpieczenia zdrowotnego (Gesetzliche Krankenversicherung, GKV) wyszczegélniono:
e 32265 WAPN W MOCZU
analiza metoda spektroskopii absorpcji atomowej (AAS)

. 32197 KLIRENS MOCZNIKA, FOSFORANOW I/LUB WAPNIA
brak danych w zakresie metody diagnostyki laboratoryjnej
Zrédio: https://www.kvb.de/fileadmin/kvb/Mitglieder/Abrechnung/KVB-EBM-Uebersicht-GOP.pdf, dostep: 04.12.2025,
https:/mww. dkgev. de/fileadmin/default/Mediapool/2 Themen/2.1 Digitalisieung Daten/2.1.3. Elektronische Datenuebermittiung/2.1.3.1. Date
nuebermittlung zu Abrechnungszwecken/01 GKV/06 Aktuelle Kommentierungen/DTA 301 SGBV sf FPV 2025 2024-12-05 EBM e.pdf,
dostep: 04.12.2025

Belgia

W wykazie procedur finansowanych w ramach publicznego systemu opieki zdrowotnej INAMI ( Institut National d'assurance
Maladie, Narodowego Instytutu Ubezpieczen Zdrowotnych i Inwalidzkich) w kategorii 2 ,Mocz” (urine) wyszczegdlniono:

e 543196 543200 WAPN
. 543594 543605 FOSFORANY
Zrédfo: https://www.riziv.fgov.be/SiteCollectionDocuments/nomenclatureart18 20230901 01.pdf, dostep: 04.12.2025,

Podsumowanie

Na podstawie odnalezionych informacji dotyczacych zasad realizacji i finansowania oznaczania stezenia wapnia
i fosforanéw w moczu w powyzszych krajach mozna zauwazy¢, ze we wszystkich analizowanych systemach opieki
zdrowotnej (Czechy, Francja, Wielka Brytania, Niemcy, Belgia) badania te sg uwzglednione w oficjalnych wykazach
procedur refundowanych w ramach publicznego ubezpieczenia zdrowotnego w ramach realizacji zlecen na poziomie
podstawowej oraz specjalistycznej opieki zdrowotnej z uwzglednieniem specyfiki rozwigzan organizacyjnych
i refundacyjnych krajowego systemu ubezpieczenia zdrowotnego.
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7. Przeglad analiz ekonomicznych

Oznaczanie stgzenia wapnia w moczu oraz stezenia fosforanow w moczu sg Swiadczeniami o ugruntowanej pozycii.
Ponadto oznaczanie stezenia wapnia w moczu jest S$wiadczeniem gwarantowanymw POZ. W przypadku oznaczenia
stezenia wapnia w moczu, odstgpiono od wyszukiwania analiz ekonomicznych dla tego badania. W przypadku
oznaczenia stezenia fosforandw w moczu nie odnaleziono analiz ekonomicznych odnoszacych sie do tego badania.
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8. Analiza wptywu finansowania swiadczenia opieki zdrowotnej

ze srodkéw publicznych na system ochrony zdrowia

8.1. Opinia Prezesa Narodowego Funduszu Zdrowia

Pismem z dn. 3.122025 r., mak: NFZ-DSOZ-SACS.421.14.2025 2025.575661.AJA K: 2211530, Prezes Narodowego
Funduszu Zdrowia przekazat do AOTMIT opinie odnosnie do skutkdw finansowych dla systemu ochrony zdrowia
w przypadku zakwalifikowania swiadczer: oznaczenie steZzenia czynnika wazostu fibroblastow (FGF-23), kalprotektyny
i wapnia w moczu, jako $wiadczen gwarantowanych zzakresu ambulatoryjnej opieki specjalistycznej.

Ponizej przedstawiono fragment opinii odnoszacy sie do oznaczenia stezenia wapnia w moczu.

W swojej opinii Prezes NFZ wskazat, ze:

Wskazane w ww. pi$mie badanie, jak wynika z Karty Swiadczenia Opieki Zdrowotnej, miatoby zastosowanie dia
pacjentow (w karcie wskazano pacjentéw ponizej 18 r.z.). zchorobami zwigzanymi z zaburzeniami gospodarki
waphniowej. Nalezatoby zweryfikowac faktyczng populacje, ktéra bedzie diagnozowana oraz monitorowana
w trakcie leczenia z zastosowaniem badania stezenia wapnia w moczu.

Dotychczas Fundusz przyjmowat, Ze wykaz badar okreslony w rozporzgdzeniu AOS wskazuje poziom/stezenie
parametru biochemicznego z pobranego od pacjenta materiatu biologicznego, zgodnie ze wskazaniami

medycznymi. Zatem okreslony w rozporzgdzeniu poziom wapnia [O77 - Wapn catkowity (Ca) oraz O75 - Waph
zjonizowany (Ca2+)] moégt by¢ badany zarébwno w surowicy, jak i w moczu.

Z danych sprawozdawczych Funduszu wynika, ze pacjentéw leczonych z rozpoznaniami wskazanymi w Karcie
Swiadczenia (E23.0, E34.3, R62.9, E20.0, E20.1, E20.8, E20.9, E21.0, E21.1, E21.2, E21.3, E21.4, E215,
E55.0, E55.9, E58, E83.3, E83.5, E89.2), w zakresach endokrynologii dzieciecej i diabetologii dzieciecej jest
ok. 11 000 rocznie, natomiast nie ma mozliwo$ci oszacowania liczby oséb z podejrzeniem ww. chordb. Wydaje
sie zatem, Zze prognozowana liczba badan wskazana w Karcie Swiadczenia (500—1000), analogicznie
jak w pozostatych Kartach Swiadczen jest zanizona.

Dodatkowo w pismie przekazano zestawienia tabelaryczne dotyczace:

liczby pacjentéw leczonych ze wskazanymi rozpoznaniami w ramach ambulatoryjnej opieki specjalistycznej
w zakresach endokrynologii dzieciecej i diabetologii dzieciecej:

Tabela 15. Liczba pacjentéw leczonych ze wskazanymirozpoznaniamiw ramach ambulatoryjnej opieki specjalistycznej
w zakresach endokrynologii dzieciecej i diabetologii dziecigecej

Liczba leczonych os6b

Rozpoznania wg ICD-10

2023 2024 2025
E20.0 NIEDOCZYNNOSC PRZYTARCZYC IDIOPATYCZNA 7 12 13
E20.1 RZEKOMA NIEDOCZYNNOSC PRZYTARCZYC 37 40 36
E20.8 NIEDOCZYNNOSC PRZYTARCZYC, INNA 15 16 11
E20.9 NIEDOCZYNNOSC PRZYTARCZYC, NIE OKRESLONA 17 24 20

E21.0 PIERWOTNA NADCZYNNOSC PRZYTARCZYC

E21.1 WTORNANADCZYNNOSC PRZYTARCZYC, NIGDZIE INDZIEJ NIESKLASYFIKOWANA

E21.3 NADCZYNNOSC PRZYTARCZYC, NIE OKRESLONA

9 5 8
1 1 1

E21.2 NADCZYNNOSC PRZYTARCZYC, INNA 3 6 4
5 4 2
1 1

E21.4 INNE OKRESLONE CHOROBY PRZYTARCZYC

E21.5 CHOROBY PRZYTARCZYC, NIE OKRESLONE 20 14 10
E23.0 NIEDOCZYNNOSC PRZYSADKI 1482 1622 1491
E34.3 KARLOWATOSC, GDZIE INDZIEJ NIESKLASYFIKOWANA 4919 5425 5 266
E55.0 KRZYWICA, CZYNNA 10 2 3
E55.9 NIEDOBOR WITAMINY D, NIE OKRESLONY 366 344 308
E58 NIEDOBOR POKARMOWY WAPNIA 4 1 2
E83.3 ZABURZENIA PRZEMIAN FOSFORU 18 28 18
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Liczba leczonych oséb

Rozpoznania wg ICD-10

2023 2024 2025
E83.5 ZABURZENIA PRZEMIAN WAPNIA 108 103 90
E89.2 NIEDOCZYNNOSC PRZYTARCZYC PO ZABIEGACH 1 1 7
R62.9 BRAK OCZEKIWANEGO PRAWIDLOWEGO ROZWOJU FIZYCZNEGO, NIE 3798 4 320 3894
OKRESLONY
Suma koncowa 10 791 11 969 11 184

Zrédio: Pismo NFZ z dn. 3.12.2025 r., znak: NFZ-DSOZ-SAQS.421.14.2025 2025.575661.AJA IK: 2211530

e liczby pacjentdéw leczonych ze wskazanymi rozpoznaniami w ramach leczenia szpitalnego w zakresach

endokrynologii dzieciecej i diabetologii dzieciece;.

Tabela 16. Liczba pacjentow leczonych ze wskazanymi rozpoznaniami w ramach leczenia szpitalnego w zakresach

endokrynologii dziecigcej i diabetologii dzieciecej

Rozpoznania wg ICD-10

Liczba leczonych oséb

2023 2024 2025
E20.0 NIEDOCZYNNOSC PRZYTARCZYC IDIOPATYCZNA 3 2
E20.1 RZEKOMA NIEDOCZYNNOSC PRZYTARCZYC 15 5 8
E20.8 NIEDOCZYNNOSC PRZYTARCZYC, INNA 9 10 5
E20.9 NIEDOCZYNNOSC PRZYTARCZYC, NIE OKRESLONA 7 8 3
E21.0 PIERWOTNA NADCZYNNOSC PRZYTARCZYC 1 6 7
E21.1 WTORNA NADCZYNNOSCPRZYTARCZYC, NIGDZIE INDZIEJ NIESKLASYFIKOWANA 1
E21.2 NADCZYNNOSC PRZYTARCZYC, INNA 3 2 1
E21.3 NADCZYNNOSC PRZYTARCZYC, NIE OKRESLONA 4 2 1
E21.4 INNE OKRESLONE CHOROBY PRZYTARCZYC 3 3 1
E21.5 CHOROBY PRZYTARCZYC, NIE OKRESLONE 5 4 2
E23.0 NIEDOCZYNNOSC PRZYSADKI 1629 1597 1309
E34.3 KARLOWATOSC, GDZIE INDZIEJ NIESKLASYFIKOWANA 2986 3356 3143
E55.0 KRZYWICA, CZYNNA 9 8 7
E55.9 NIEDOBOR WITAMINY D, NIE OKRESLONY 648 660 463
E83.3 ZABURZENIA PRZEMIAN FOSFORU 16 21 13
E83.5 ZABURZENIA PRZEMIAN WAPNIA 34 35 32
E89.2 NIEDOCZYNNOSC PRZYTARCZYC PO ZABIEGACH 3 1 2
R62.9 BRAK OCZEKIWANEGO PRAWIDEOWEGO ROZWOJU FIZYCZNEGO, NIE OKRESLONY | 1033 1087 831
Suma koncowa 6 408 6 806 5830

Zrédio: Pismo NFZ z dn. 3.12.2025 r., znak: NFZ-DSOZ-SAQS.421.14.2025 2025.575661.AJA IK: 2211530

8.2. Szacowane skutki finansowe dla systemu ochrony zdrowia

8.21.

Analiza kosztow

Szacowane koszty Swiadczenia — zatozenia

Oszacowanie kosztu realizacji swiadczenh: oznaczenie stezenia fosforanéw i wapnia w moczu przeprowadzono

w oparciu o:

e dane dotyczgce jednostkowych kosztéw wytworzenia procedur (cennikdw wewnetrznych), przekazanych przez
Swiadczeniodawcéw w ramach postepowania nr 82 Wynagrodzenia oséb zatrudnionych w podmiotach

leczniczych;

e analize cennikdw komercyjnych dostepnych na rynku (z uwzglednieniem, ze ceny te zawierajg marze zysku

podmiotéw wykonujgcych badania);

e karte swiadczenia opieki zdrowotnej zawierajacg informacje dotyczace warunkéw realizacji $wiadczenia.
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W pierwszej kolejnosci dokonano analizy cennikdw wewnetrznych swiadczeniodawcow. W wyniku przeszukania
odnaleziono dane dotyczace kosztu badania oznaczenia stezenia wapnia i fosforu w moczu.

W ponizszej tabeli przedstawiono dane statystyczne dotyczace kosztdw realizacji badan laboratoryjnych: stezenia
fosforanéw i wapnia w moczu.

Tabela 17. Statystyki opisowe kosztu realizacji badan oznaczenia stezenia fosforanéw i wapnia w moczu

Nazwa badania Liczba obserwacji Srednia obcieta (zf)
Fosfor w moczu 43 11,54
Waph w moczu 56 12,01

Zrédfo: opracowanie wlasne

Podstawg kalkulacji dla oznaczenia stezenia wapnia i fosforu w moczu byty Srednie (po odcieciach wartosci skrajnych)
cenniki wewnetrzne.

Propozycja wyceny
Na podstawie przeprowadzonej analizy kosztéw proponuje sie przyjecie nastepujgcych wycen swiadczen:
e Oznaczenie stezenia fosforanow w moczu na poziomie 12 z,

e Oznaczenie stezenia wapnia w moczu na poziomie 12 zt.

Proponowane wartosci odzwierciedlajg Sredni, realistyczny poziom kosztéw realizacji badania w warunkach diagnostyki
laboratoryjnej, przy jednoczesnym zachowaniu standardéw jakosci oraz dostepnosci oczekiwanych dla Swiadczeh
gwarantowanych w obszarze endokrynologii i diabetologii dzieciece;j.

8.2.2. Qszacowanie wydatkéw ptatnika publicznego na podstawie Karty
Swiadczenia Opieki Zdrowotnej

Liczebno$é populacji: przyjeto zatoZenia i warto$ci wskazane w Karcie Swiadczenia:
e szacowana liczba badan do wykonania w Polsce rocznie w Poradni Endokrynologicznej dla dzieci:
o o0znaczenie stezenia wapnia w moczu: 500—1 000,
o o0znaczenie stezenia fosforanow w moczu2°: 1 000.
Horyzont czasowy: 1 rok
Perspektywa: ptatnika publicznego

Jednostkowy koszt swiadczenia: 12 2z — wg wyceny dla przedmiotowego badania zaproponowanej przez AOTMIT
tozsamej dla obu rodzajéw oznaczen.

Wyniki: szacowane koszty wyniostyby w przypadku:

e oznaczenie stezenia wapnia w moczu od 6 000 do 12 000 zl/rok,
e oznaczenie stezenia fosforanéw w moczu2%: 12 000 zt/rok.

Ograniczenia:

e oszacowanie odnosi sie wylgcznie do potencjalnej liczby badan, ktére mogtyby byé zlecane w poradni
endokrynologicznej dla dzieci oraz diabetologicznej dla dzieci — w przypadku decyzji o poszerzeniu moziwosci
Zlecania tych poszerzeniu mozliwosci zlecania tych badan u dzieci rowniez przez inne specjalistyczne poradnie,
krotnosc¢ zlecanych badan moze sie zwiekszy¢, natomiast skala tego wzrostu jest trudna do oszacowania;

e przedstawione w karcie $wiadczenia informacje odnoszgce sie do krotnosci zlecanych badan dotyczg wytacznie
rocznego horyzontu, zatem nie jestmozliwe oszacowanie wydatkdw pfatnika w dwuletnim horyzoncie czasowym.

20 7 uwagi na brak Karty Swiadczenia Opieki Zdrowotnej dla oznaczenia stezenia fosforandww moczu przy przedmiotowym zleceniuMZ , w przypacku
tego badania wykorzystano informacje obejmujgce badanie ,Fosforandbw w moczu’, ktére dofgczone zostaty do zlecenia MZ dotyczacego
przeprowadzenia dodatkowej analizy wybranych $wiadczen w zakresie diagnostyki chorob ukfadu dokrewnego u dzieci i dorostych. Opracowanie
analityczne AOTMIT nr WS.422.10.2025 z dn. 16.10.2025 r.
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8.2.3. Oszacowanie wydatkéw ptatnika publicznego na podstawie opinii
eksperckich

Liczebnos$¢ populacji: przyjeto zatozenia i wartosci wskazane w opinii eksperckiej — w przypadku:
e oznaczenia stezenia wapnia w moczu: 500—1 000 w | i Il roku obowigzywania wnioskowanego badania,

e oznaczenia stezenia fosforanéw w moczu: 700—1 700 w | i Il roku obowigzywania wnioskowanego badania?!.

Czestos¢ realizowanych badan u jednego pacjenta rocznie:
e o0Oznaczenie stezenia wapnia w moczu: trzykrotnie — wg maksymalnej wartosci wskazanej w opinii eksperckiej,
e oznaczenie stezenia fosforanbw w moczu: jednorazowo w ramach diagnostyki — wg przekazanych opinii
eksperta klinicznego.
Horyzont czasowy: 2 lata
Perspektywa: ptatnika publicznego
Jednostkowy koszt swiadczenia:
e 12 Z — wg wyceny dla przedmiotowego badania zaproponowanej przez AOTMIT przyjety dla pierwszego
roku analizy,
e 12,60 zt — w drugim roku analizy zatozono dyskontowanie kosztu jednostkowego o 5% wzgledem proponowanej
wyceny podstawowej.
Wyniki:
Szacowane wydatki ptatnika publicznego w kolejnych latach wyniostyby w przypadku:
e oznaczenia stezenia wapnia w moczu:
o od ok. 18,0 tys. zt do ok. 36,0 tys. zt w | roku obowigzywania wnioskowanego badania,
o od ok. 18,9 tys. zt do ok. 37,8 tys. zt w Il roku obowigzywania wnioskowanego badania;
e oznaczenia stezenia fosforandéw w moczu:
o od ok. 8,4 tys. zt do ok. 20,4 tys. zt w | roku obowigzywania wnioskowanego badania,

o od ok. 8,8 tys. zt do ok. 21,4 tys. zt w Il roku obowigzywania wnioskowanego badania.

Szczegotowe zestawienie wynikdw przedstawiono w ponizej tabeli.

Tabela 18. Prognoza ewentualnych wydatkéw platnika publicznego dotyczgca oznaczenia stezenia wapna i fosforanéw
w moczu w populacji pediatrycznej wedtug opinii ekspertow na dwa kolejne lata

Rok i Liczba pacjentow Czestosc¢ realizowanych badan Koszt jednostkowy Prognozowane wydatki
oanalzy pediatrycznych w roku u 1 pacjenta badania (zt)* ptatnika publicznego (zt/rok)

Oznaczenie stezenia wapnia w moczu

| rok 500-1000 3 12,00 zt 18 000 — 36 000

Il rok 500-1000 3 12,60 zt 18 900 — 37 800
Oznaczenia stezenia fosforanéw w moczu

I rok 700 — 1 700** 1 12,00 z 8400 — 20 400

Il rok 700 — 1 700** 1 12,60 zt 8820 — 21 420

Zrédfo: opracowanie wiasne AOTMIT

Objasnienia: * w drugim roku analizy zatozono dyskontowanie kosztu jednostkowego o 5% wzgledem proponowanej wyceny podstawowej * -
Zafozono, ze pacjenci z hipofosfatemig sprzezong z chromosomem X (XLH) beda diagnozowani i monitorowani w ramach programu lekowego
B.151., zatem podang przez eksperta wartos$¢ wyjsciowg pomniejszono o podang przez eksperta liczbe pacjentow z XLH.

21 Zatozono, ze pacjenci z hipofosfatermia sprzezong z chromosomem X (XLH) bedg diagnozowani i monitorowani w ramach programulekowego B.151,,
zatem podang przez eksperta warto$¢ wyj$ciowg pomniejszono o podang przez eksperta liczbe pacjentéw z XLH.
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Ograniczenia:

e 0szacowanie odnosi sie wytgcznie do potencjalnejliczby badan, ktére mogtyby by¢ zlecane wytgcznie w poradni
diabetologicznej dla dzieci oraz endokrynologicznej dla dzieci — w przypadku decyzji o poszerzeniu moZdiwosci
Zlecania tych badan réwniez przez inne specjalistyczne poradnie dzieciece, krotno$¢ zlecanych badan moze sie
zwiekszy¢, natomiast skala tego wzrostu jest trudna do przewidzenia.

8.2.4. Prognoza wydatkow pfatnika publicznego — oszacowanie wiasne
AOTMIT

Liczebnos¢ populacji: na podstawie danych sprawozdawczo-rozliczeniowych z bazy SWIAD NFZ (AOTMIT) za lata
2021-2024 przeanalizowano liczbe unikalnych pacjentdow pediatrycznych, ktérzy w ramach ambulatoryjnej opieki
specjalistycznej mieli zrealizowane badania: L23 Fosforan nieorganiczny oraz O77 Wapn catkowity (Ca). Na podstawie
uzyskanych wynikéw przeprowadzono ekstrapolacje danych na kolejne lata w programie MS Excel. Szczegotowe dane
przedstawiono w tabeli ponizej. Za pierwszy rok analizy wptywu na budzet przyjeto rok 2026.

Tabela 19. Liczebnos¢ populacji docelowej w latach 2021-2024 i jej prognoza na lata 2025-2027

Liczebnos¢ populacji docelowej w oparciu o dane | Prognozowana liczebnos¢ populacji
Rodzaj badania: sprawozdawczo-rozliczeniowe w latach: docelowej na lata:
2021 2022 2023 2024 2025 2026 2027
Oznaczenie stezenia wapnia 21151 22 812 26 315 29750 32 579 35 532 38 485
w moczu
Oznaczenie stezenia fosforanow 12 286 13 502 15186 17 415 18 999 20724 22 449
w moczu

Zrédfo: opracowanie wiasne AOTMIT w oparciu o dane sprawozdawczo-rozliczeniowe z bazy SWIAD NFZ (AOTMIT)

W zwigzku z tym pod uwage wzieto dane zbadania wtoskiego Ferraro 202522 d oty czacego d orostych pacjentdéw z kamicg
nerkowg zidentyfikowanych w podstawowej opiece zdrowotnej, wsrdd ktorych 4,8% (1 059 / 21 907) pacjentéw mialo
wykonane badanie stezenia wapnia z dobowej zbiorki moczu. Tozsamy odsetek zatozono réwniez dla oznaczenia
stezenia fosforandw w moczu.

Przyjmujgc powyzsze kryteria szacowana liczba pacjentow pediatrycznych, ktéra mogtaby skorzystaé z:

e oOznaczenia stezenia wapnia w moczu wyniostaby: 1 706 w | roku i 1 847 w Il roku,
e oznaczenia stezenia fosforanéw w moczu wyniostaby: 995 w | roku i 1 078 w Il roku.

Czestos¢ realizowanych badan u jednego pacjenta rocznie: oszacowana na podstawie danych sprawozdawczo-
rozliczeniowych za okres 2021-2024:

e oznaczenie stezenia wapnia w moczu: trzykrotnie,

e oznaczenie stezenia fosforandw w moczu: trzykrotnie.
Horyzont czasowy: 2 lata
Jednostkowy koszt Swiadczenia:

e 12 Z — wg wyceny dla przedmiotowego badania zaproponowanej przez AOTMIT przyjety dla pierwszego roku
analizy,

e 12,60zt —w drugim roku analizy zatozono dyskontowanie kosztu jednostkowego o 5% wzgledem proponowanej
wyceny podstawowej.

Perspektywa: ptatnika publicznego.

2 Ferraro, P.M., Spasiano, A., Gambaro, G. etal. 24-h urine test application in patients with kichey stone disease: a population-based study in a primary
care setting. J Nephrol (2025). https://doi.org/10.1007/s40620-025-02389-0
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Wyniki:
Szacowane wydatki ptatnika publicznego w kolejnych latach wyniostyby w przypadku:
e 0Oznaczenia stezenia wapnia w moczu:
o ok. 61,4 tys. zt w | roku obowigzywania wnioskowanego badania,

o ok. 69,8 tys. zt w Il roku obowigzywania wnioskowanego badania;
e oznaczenia stezenia fosforanéw w moczu:

o ok. 35,8 tys. zt w | roku obowigzywania wnioskowanego badania,

o ok. 40,7 tys. Zt w Il roku obowigzywania wnioskowanego badania.

Szczegobtowe zestawienie wynikdw przedstawiono w ponizej tabeli.

Tabela 20. Prognoza ewentualnych wydatkéw ptatnika publicznego dotyczaca oznaczenia stezenia wapna i fosforanéw
w moczu w populacji pediatrycznej wedtug opinii ekspertow na dwa kolejne lata

Rok analizy Liczb_a pacjentow | Czestos¢ realizowanych badan Koszt jedl:lostk:)wy Prqgnozovyane wydatki
pediatrycznych w roku u 1 pacjenta badania (zf) platnika publicznego (zl/rok)
Oznaczenie stezenia wapnia w moczu
I'rok 1706 3 12,00 61 399,32
Il rok 1847 3 12,60 69 827,76
Oznaczenia stezenia fosforané6w w moczu
I rok 995 3 12,00 35811,17
Il rok 1078 3 12,60 40 731,05

Zrédio: opracowanie wiasne AOTMIT

Ograniczenia

e Szacunki kosztowe zwigzane z wdrozeniem swiadczen obarczone sg niepewnoscig, wynikajacg przede
wszystkim z trudnej do przewidzenia skali realizacji tego badania.

e Zgodnie zinformacjag przekazang w opinii Prezesa NFZ do przedmiotowego zlecenia, badania okreslone kodami
L23 Fosforan nieorganiczny i O77 Wapn catkowity moga byé wykonywane zarbwno w surowicy, jak i w moczu,
w zwigzku z czym szacowane wydatki nalezy uzna¢ jako udziat w ponoszonych kosztach z tytuty diagnostyki
oceny stezenia wapnia i fosforu.

e Z uwagi na wskazane powyzej ograniczenia, prognozowane wydatki ptatnika publicznego wynikajace
z ewentualnego wprowadzenia nalezy traktowac z ostroznoscia.

e Wydajesig, ze wptyw realizacji ocenianych badan na budzet ptatnika zmoze by¢ obojetny, co powinno sie miesci¢
w dotychczasowych kosztach diagnostyki prowadzonej w ramach wizyt ambulatoryjnych.
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9. Pismiennictwo

Problem zdrowotny

Choroby
rzadkie gov.pl

Krzywica hipofosfatemicznasprzezona z chromosomem X. Zrédto: htips://chorobyrzadkie.gov.pl/pl/choroby-rzadkie/89936, data
dostepu 27.11.2025

Jakubowska-
Pietkiewicz
2024

Jakubowska-Pietkiewicz E, 2024. Calcium-phosphate metabolism — selected disorders in children. Przemiana wapniowo-
fosforanowa — wybrane zaburzenia u dzieci. Pediatr Endocrinol Diabetes Metab 2024; 30 (4): 169-173, DOl
https://doi.org/10.5114/pedm.2024.146682

Kaur i Castro
2024

Kaur J, Castro D, 2024. Hypophosphatemia. [Updated 2024 Feb 12]. In: StatPearls [Intemef]. Treasure Island (FL): StatPearls
Publishing; 2025 Jan. Zrédto: https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK493172/ data dostepu 27.11.2025

Kurpas 2021 Kurpas A, Supet K, Idzikowska K, Zielinska M, 2021. FGF-23: A Review of Its Role in Mineral Metabolism and Renal and
Cardiovascular Disease. Hindawi Disease Markers, Volume 2021, Article ID 8821292, 12 pages,
https://doi.org/10.1155/2021/8821292

MP Franek Franek E, Placzkiewicz-Jankowska E, Kokot F, 2025a. Choroby przytarczyc w: Intema — maty podrecznik. Zrodio:

2025a https://www.mp.pl/interna/chapter/B16.11.10., data dostepu 27.11.2025

MP Franek Franek E, Ptaczkiewicz-Jankowska E, Kokot F, 2025b. Hipofosfatemia w: Intema — maty podrecznik. Zrédio:

2025b https://www.mp.pl/interna/chapter/B16.11.19.1.7.1., data dostepu 27.11.2025

MP Interna XLH
2025

Medycyna Praktyczna, 2025. Hipofosfatemia sprzezona z chromosomem X w: Intema — maty podrecnik. Zrodio:
https://www.mp.pl/interna/chapter/B01.V.F.4., data dostepu 27.11.2025

NHS MU 2024

NHS Man chester University, NHS Foundation Trust, 2024. Tubular Reabsorption of Phosphate w: Endocrine Dynamics Function
Test Protocols for Use in Neonates and Children, Version 8, pp. 99/100, August 2024

Zrédio: hitps:/mft.nhs.uk/app/upload s/2024/09/Tubular-Reabsorption-of-Phosphate-v8.pdf data dostepu 27.11.2025

Pludowski2016

Ptudowski P, Thacher TD, Zakharova IN, Czech-Kowalska J, Konstantynowicz J, 2016. Krzywica niedoborowa — aktualne
spojrzenie na epidemiologie, leczenie i zapobieganie. Post N Med 2016; XXIX(10): 760-766

Solnica 2022 | Bogdan Solnica B., Dembinska-Kie¢ A., Naskalski JW., 2022. Diagnostyka laboratoryjnaz elementami biochemii klinicanej. Edra
Urban & Partner, Wroctaw 2022, wyd. 5

UHSP 2025 University Hospitals Sussex Pathology. Calcium (urine). Zrédio: https:/pathdogy.uhsussex.nhs.uk/pugbiochemistry-
immunology/biochemistry-tests/219-calcium-urine data dostepu 27.11.2025

Woéjcik 2019 Wajcik M., 2019. Diagnostykalaboratoryjna zaburzer gospodarki wapniowo-fosforanowej. Medycyna Praktyczna (mp.pl). Zrédto:
http s://mwww.mp.plipediatria/praktyka-kliniczna/badania-laboratory jne/208320 diagnostyka-laboratoryjna-zaburzen-gospod arki-
wapniowo-fosforanowej (dostep: 3.11.2025)

Wytyczne

BSPED 2024 British Society for Paediatric Endocrinology and Diabetes, 2024, BSPED recommendations for the initia clinical assessment,

investigation and genetic testing of children with growth failure and/or short stature, zrédto: https:/www.bsped.org.uk/linical
resources/quidelines/, dostep: 07.11.2025

CPR-XLH 2019

Clinical practice recommendations - X-linked hypophosphataemia (XLH), 2019, Clinical practice recommendations for the
diagnosis and management of X-linked hypophosphataemia, zrédio: https:/Avww.nature.com/articles/s41581-019-0152-5
dostep: 12.11.2025

CPR-XLH 2025

Clinical practice recommendations - X-linked hypophosphataemia (XLH), 2025, Clinical practice recommendations for the
diagnosis and management of X-linked hypophosphataemia, zZrédfo: https:/ivww.nature.com/articles/s41581-024-00926-x,
dostep: 12.11.2025

ESB 2024

Endocrine Society of Bengal, 2024, Diagnostic approach to rickets: an Endocrine Society of Bengal (ESB) consensus statement,
Zrédfo: https://pmc.ncbi.nim.nih.qov/articles/PMC 11541088/, dostep: 12.11.2025

ESCEO 2022

European Society for Clinical and Economic Aspects of Osteoporosis, Osteoarthritis and Musculoskeletal Diseases, 2022,
Interdisciplinary management of F GF-23-related phosphate wasting syndromes: a Consensus Statement on the evaluation,
diagnosis and care of patients with X-linked hypophosphataemia, zrédto:
https://www.esceo.org/sites/esceoffiles/pdf/Interdisciplinary % 20management%200f%20F G F-23-

related% 20phosphate % 20wasting%20syndromes Trombetti%20et%20al.pdf, dostep: 12.11.2025

IWG 2025

International Working Group Clinical Practice Guideline, 2025, X-Linked Hypophosphatemia Management in Children: An
International Working Group Clinical Practice Guideline, zrodto: https:/pedsendo.org/wp-content/uploads/2025/04/2025-WG-
Pediatric-Guidelines-final.pdf, dostep: 12.11.2025

IWPH 2022

International Workshop on Primary Hyperparathyroidism, 2022, Evaluation and Management of Primary Hyperparathyroidism:
Summary Statement and Guidelines from the Fifth Intemational Workshop, zrodto: https:/pubmed.ncbinim.nih.qov/36245251/,
dostep: 12.11.2025

NICE 2019

National Institute for Health and Care Excellence, 2019, Hyperparathyroidism (primary): diagnosis, assessment and initial
management, zrodto: www.nice.org.uk/quidance/ng132, dostep: 7.11.2025

PES 2020

Pediatric Endocrine Society, 2020, Child With Suspected Hypocalcemia, zrédto: https:/pedsendo.org/clinical-resource/child-wit-
suspected-hypocalcemia/, dostep: 12.11.2025

PMG 2023

Polish Multidisciplinary Group, 2023, Guidelines for Preventing and Treating Vitamin D Deficiency: A 2023 Update in Poland,
zrédto: https//www.mdpi.com/2072-6643/15/3/695, dostep: 07.11.2025
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PTE 2023 Polskie Towarzystwo Endokrynologiczne, 2023, Postepowanie w niedoczynnosci przytarczyc. Stanowisko Zespotu Ekspertow
Polskiego Towarzystwa Endokrynologicznego, Zrédfo: https:/joumals. viamedica.pl/endokrynologia polska/articlefiew/96950,
dostep: 07.11.2025

PTMR 2019 Polskie Towarzystwo Medycyny Rodzinnej, 2019, Wspdidziatanie lekarza POZ i endokrynologa w zakresie diagnostyki i

leczenia endokrynopatii u d zieci, zrodto: https:/ptmr.info.pl/wytyczne/ws poldzialanie-lekarza-poz-i-endokrynologa-w-zakresie-
diagnostyki-i-leczenia-endokrynopatii-u-dzieci-2019/, dostep: 07.11.2025

Analiza skutecznosci i bezpieczenstwa

Namba 2022

Namba N, Kubota T, Muroya K et al., 2022. Safety and Efficacy of Burosumab in Pediatric Patients With X-Linked
Hypophosphatemia: A Phase 3/4 Open-Label Trial. Journal of the Endocrine Society, 2022, 6, 1-10

https://doi.org/10.1210/jendso/bvac021

Marzuillo 2021

MarzuilloP, lafuscoD, Zanfardino A et al., 2021. Acute kidney injury and renal tubulardamagein children with type 1 diabetes
mellitus onset. The Joumal of Clinical Endocrinology & Metabolism, 2021, Vol. 106, No. 7, e2720—e2737,
doi:10.1210/clinem/dgab090

Ertl 2022

Ertl D-A, Le Lorier J, Gleiss A et al., 2022. Growth pattem in children with X-linked hypophosphatemia treated with burosumab
and growth hormone. Orphanet Joumal of Rare Diseases (2022) 17:412, https://doi.org/10.1186/s13023-022-02562-9

Liang 2025

Liang H,QiW,Jin C et al.,2025. Short staturein pre-pubertal children with X-linked hypophosphatemia. Endocrine Connections
(2025) 14 e240605; https://doi.org/10.1530/EC-24-0605

Rozwiazania organizacyjne i refundacyjne przyjete w innych krajach

Czechy Zrodto: https://www.e-sbirka.cz/sb/1998/134?zalozka=text, dostep: 03.12.2025
Francja Zrédto: https.//www.legifrance.gouv.fr/, dostep: 03.12.2025
Francja (2) Zrédio: https://www.has-sante.fi/icms/c_2849265/fhypophosphatemies-hereditaires-a-FGF-23-eleve-dont-

hypophosphatemies-liees-a-I-x , dostep: 03.12.2025

Wielka Brytania

Zrédio: https:/m#t.nhs. ukthe-trust/other-departments/laboratory-medicine/a-z-list-of-laboratory-tests/, dostep: 03.12.2025

Niemcy Zrodto: https://www.kvb.de/fileadmin/kvb/Mitglieder/Abrechnung/KVB-EBM-Uebersicht-G OP.pdf, dostep: 03.12.2025
Zrédio:
Belaia https://www.dkgev.de/fleadmin/default/Mediapool/2 Themen/2. 1 Digitalisierung Dater/2.1.3.Elektronische Datenuebermitiu
9 ng/2.1.3.1. Datenuebemmittiung zu Abrechnungszwecker/01 GKV/06 Aktuelle Kommentierungen/DTA 301 SGBV_sf FPV
2025 2024-12-05 EBM _e.pdf, dostep: 03.12.2025
Belgia (2) Zrodio: hitps:/www.rizivfgov.be/SiteCollection Documents/nomenclatureart18 20230901 01.pdf, dostep: 03.12.2025
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10. Zataczniki

10.1. Zidentyfikow

ane wytyczne praktyki klinicznej

Tabela 21. Najwazniejsze zalecenia odnoszace si¢ do wnioskowanych swiadczen opieki zdrowotnej zawarte w odnalezionych wytycznych praktyki klinicznej —
hipofosfatemia sprzezona z chromosomem X

Organizacja, rok, kraj/region

Wytyczne kliniczne

Populacja ogélna

Clinical practicerecommendations - X-

Wytyczne praktyki klinicznej dotyczace diagnostyki i leczenia hipofosfatemii sprzezonej z chromosomem X

linked hypophosphataemia (XLH)
CPR-XLH 2025

Clinical practice recommendations for the
diagnosis andmanagement of X-linked
hypophosphataemia

Wytyczne praktykiklinicznej dotyczace
diagnostyki i leczenia hipofosfatemii
sprzezonej zchromosomem X

Metodyka: Konsensus grupy roboczej
ekspertow z wykorzystaniem metody
Delphiiprzegladu bazy danych Pubmed.
Gradacjasity zalecen i poziomu jakosci
dowodoéw naukowych zwykorzystaniem
metodyki opracowanej przez
Amerykanskg Akademie Pediatrii.

Zrédta finansowania i konflikt
intereséw: prace sfinansowano ze
$rodkéw Europejskiego Towarzystwa
Nefrologii Dzieciecej. W p rzypadku czesci
autoréwzgtoszono konflikt intereséw.

Zrédio: httos//iwww. nature.convarticles/s41581-
024-00926-x

a) Diagnostyka XLH
U dzieci i nastolatkéw w okresie wzrostu nalezy rozwazy¢ rozpoznanie XLH w przypadku obecnosci lub w wywiadzie klinicznych, biochemicznych ilub
radiologicznych objawéw krzywicy, zaburzen tempa wzrostu, stezenia fosforanéw w surowicy ponizej wartosci referencyjnych dlawieku w potaczeniu z
izolowang nerkowg utratg fosforanéw przy niedoborze witaminy D lub wapnia, szczegdlnie w przypadku dodatniego wywiadu rodzinnego (stopien B,
umiarkowane zalecenie).
U dorostych i nastolatkdéw z zamknietymi chrzgstkami wzrostowymi nalezy rozwazyé rozpoznanie XLH w przypadku obecnosci lub w wywiadzie deformacii

konczyn dolnych, klinicznych, biochemicznych i/lub radiologicznych objawéw osteomalaciji (w tym pseudoztaman, wc zesnej choroby zwyrodnieniowej stawdw,
zwyrodnienia i zwezenia kregostupa, ropni okotozebowych i entezopatii), w kontekscie stezenia fosforanéw w surowicy ponizej wartosci referencyjnych dla

wieku, w potaczeniu zizolowangnerkowg utratg fosforanéw, szczegdinie w przypadku dodatniego wywiadu rodzinnego (stopien B, umiarkowane zalecenie).
»  Zalecasie, aby kazdy czlonek rodziny pacjentaz XLH bed acy w grupie ryzykazo stat przebadany w kierunku XLH (stopien D, stabe zalecenie); synowiei
ojcowie mezczyzn z XLH nie sg w grupie ryzyka.
» Zaleca sie nastepujgce poczatkowe postepowanie diagnostyczne (stopien B, umiarkowane zalecenie):
szczegolowa ocena kliniczna, w tym objawy krzywicy, zaburzenia wzrostu, nieprawidtowosci zebdw oraz oznaki kraniosynostozy i/lub nadcisnienia
wewn atrzczaszkowego.
ocena radiologiczna w celu rozpoznania i oceny nasilenia krzywicy oraz podejrzanych zmian osteomalacyjnych.
badania biochemiczne, w tym (na czczo u dorostych) stezenia w surowicy: fosforanéw, wapnia, fosfatazy alkalicznej (ALP) catkowitej lub specyficznej
dla kosci (u dorostych), parathormonu (PTH), 25(0OH) witaminy D, 1,25(0OH), witaminy D, nienaruszonego (intacf) czynnika wzrostu fibroblastow FGF-

23 (jesli dostepne), kreatyniny; w moczu: wapnia, fosforanéw i kreatyniny w celu obliczenia maksymalnej reabsorpcji fosforanéw w stosunku do
przesaczania ktebuszkowego (TmP/GF R) oraz stosunku wapniado kreatyniny w probce moczu lub w dobowej zbiorce moczu (udorostych).

»  Zaleca sie wykluczenie kwasicy metabolicznej, hiperkalciurii i zespotu Fanconiego (zaburzenie czynno$ci cewek nerkowych prowadzgce do utraty z
moczem roznych substancji nieograniczajgcych sie do fosforanéw) poprzez o znaczenie stezenia wodoroweglandw w surowicy oraz wydalania wapnia z
moczem, aminokwasow, glukozy i markeréw biatek o niskiej masie czgsteczkowej (stopien B, umiarkowane zalecenie).

»  Zalecasie potwierdzenie rozpoznania XLH za pomoca analizy genetycznej u dziecii dorostych, jesli jest dostepna (stopien B, umiarkowane zalecenie).

» Jesli analiza genetyczna nie jest dostepna, dodatni wywiad rodzinny w kierunku dziedziczenia sprzezonego z chromosomem X oraz niesupresowane
poziomy nienaruszonego (intact) F GF-23 w osoczuw potgczeniu z hipofosfatemig wspierajg rozpoznanie XLH (stopien C, umiarkowane/ stabe zalecenie).

»  Zaleca sigrozwazenie innych przyczyn genetycznych (DMP1, ENPP1, FGF-23) lubnabytych postaci hipofosfatemii (np. osteomalacja indukowana przez
nowotwdr), jesli analiza genu PHEX jest ujemna (stopien B, umiarkowane zalecenie).

»  Zalecasie oferowanie poradnictwa genetycznego pacientomz XLH, szczegdlnie przy przejsciu z opieki pediatrycznej do opieki dla dorostych oraz rodzinom

planujgcym ciaze (stopien C, umiarkowane / stabe zalecenie).
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»  Metody wykrywania mutacji PHEX mogg by¢ stosowane w diagnostyce przedimplantacyjnej lub prenatalnej. Zalecenia powinny by¢ dostosowane do
krajowych standardéw etycznych i prawnych oraz przekazywane w ramach odpowiedniego poradnictwagenetycznego (stopien D, stabe zalecenie).

»  Zalecasiedalsze postepowanie p o rozpoznaniu o bejmujace badania w kierunku obecnosci i nasileniaty powych oraz rzadkich p owiktan choroby (stopien
C, umiarkowane / stabe zalecenie).

b) Wstepna ocena obecnosci i nasilenia powiktan XLH
» Cechy kliniczne:

e  Wzrost lub dtugos$¢ ciata, masa ciata i BMI
e  Objawy krzywicy, osteomalacji i/lub deformacji konczyn dolnych
e Odlegto$¢ miedzy miedzykostkowa i miedzyktykciowa
e  Obwod gtowy i/lub ksztatt czaszki
e Badanie neurologiczne (konsekwencje kraniosynostozy i zwezenia kanatu kregowego)
e Ocena stuchu od 8. roku zycia
e Badanie stomatologiczne i jamy ustnej
e Ocena funkcji uktadu migsniowo-szkieletowego (chod) od 3. roku zycia
» Badania biochemiczne:
. Krew: wapn, fosforany, kreatynina, wodoroweglany, 25(0OH) witamina D, 1,25(OH), witamina D, PTH, fosfataza alkaliczna (ALP) catkowita lub
specyficzna dla kosci, nienaruszony (intact) FGF-23 (jesli dostepne, w przypadku ujemnego wywiadu rodzinnego)
e Mocz: prébka(udzieci) lub dobowy (udorostych): wapn, fosforany, aminokwasy, glukoza, markery biatek o niskiej masie czgsteczkowej i kreatynina
e TmP/GFR
e Szacowany GFR (wz6r Schwartza u dzieci, wzér MDRD lub CKD-EPI u dorostych)
c) Obrazowanie
e Zdjecia RTG nadgarstka i/lub kolana i/lub kostki (krzywica) u pacjentéw w fazie wzrostu
e  Standaryzowane zdjecie RTG konczyn dolnych w pozyciji stojacej (projekcja przednio-tylna), zzasto sowaniem technik niskodawkowych (jesli
to mozliwe)
e Zdjecie pantomograficzne zebow lub tomografia CBCT w zaleznosci od potrzeb klinicznych (od 6. roku zycia)
. MRI mézgu i kregostupa
e  USG nerek (nefrokalcynoza)

Jakos¢ dowodow zbiorczych Przewaga korzysci lub szkodliwosci [ Korzysci i szkody zréwnowazone

Poziom A:
Interwencja: dobrze zaprgiektowane i przeprowadzone badania, metaanalizy na odpowiednich | . . Stabe zalecenie (na podstawie
; Silne zalecenie . ; S .
populacjach réwnowagi korzy$ci i szkéd)
Diagnostyka: niezalezne badania typu ,ztoty standard” na odpowiednich populacjach

Poziom B: . .
o . . . PP . . . . . Stabe zalecenie (na podstawie

Badania kInjuczne lub diagnostyczne z drobnymi ograniczeniami; spéjne wyniki z wielu badarn | Umiarkowane zalecenie réwnowagi korzysci i szk6d)

obserwacyjnych

Poziom C

Stabe zalecenie (na podstawie

Pojedyncze lub kilka badan obserwacyjnych albo wiele badan z niespéjnymi wynikami lub Umiarkowane zalecenie réwnowagi korzysci i szkéd)

powaznymi ograniczeniami

Poziom D Stabe zalecenie (napodstawie dowodéw

Opinia eksperta, opisy przypadkoéw, rozumowanie na podstawie zasad ogdinych niskiej jakosci) Brak moZliwo$ci wydania rekomendacii
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Poziom X
Wyjatkowe sytuacje, w ktorych nie mozna przeprowadzi¢ badarn walidacyjnych, a korzy$ci lub
szkody wyraznie przewazajg

Silne / umiarkowane zalecenie

Zrédfo: Haffner, D. et al. Clinical practice recommendations for the diagnosis and management of X-linked hypophosphataemia. Nat. Rev. Nephrol. 15, 435-455 (2019).
Informacje dodatkowe:

ALP oznacza fosfataze alkaliczng, F GF-23to czynnik wzrostu fibroblastow 23, GFR to wspotczynnik przesgczania kiebuszkowego, PTH to parathormon, a TmP/GFR to maksymalna szybko$c
kanalikowej reabsorpgjifosforanéw w stosunku do przesgcza niaktebuszkowego. Badanie nalezy wykonywac u pacjenta stojgcego z ciezarem ciata ro(wnomiernie roztozonym na obie stopy i
stopami ustawionymi na szeroko$c bioderlub w pozycij lezgcej. Gdma granica normy stosunkuwapnia do kreatyniny w moczu (mol/mo)) dla r6znych grup wiekowych wynosi: ponizej 1 roku — 2,2;
1-3lata—1,4,3-51at— 1,1, 5-7lat— 0,8; 7-18 lat — 0,7; powyzej 18 lat— 0, 57. G6rna granica normy dobowego wydalania wapniaz moczem wynosi0,1 mmol (4 mg) na kilogram masy ciata dla
wszystkich dorostych lub 6,2 mmol (250 mg) u kobiet dorostych i7,5mmol (300 mg) u mezczyzn dorostych. Wzér na TmP/GF R jest nastepujacy: TmP/GFR = Pp — (Up x Pcr/Ucr), gdzie Pp, Up,
Pcri Ucr oznaczajg odpowiednio stezenia fosforandw i kreatyniny w surowicy i moczu. Wszystkie wartosci muszg by ¢ wyrazone w tych samych jednostkach, na przyktad w miligramach na decylitr
lub mmol/l. Zakresy norm u dzieci i dorostych oraz kalkulator online mozna znalez¢ w publikacjach Potti wsp., Derain Dubourg i wsp. oraz w kalkulatorze TmP/GFR. Do obrazowania zaleca sie
stosowanie systemow niskiej dawki promieniowania (takich jak EOS®) oraz sprawdzanie obecnosci pseudoztaman u dorostych. W przypadku morfologii czaszki sugerujgcej kraniosynostoze lub
klinicznych objawéw zwiekszonego ci$nienia wewnatrzczaszkowego (na przyktad uporczywego bélu glowy lub wymiotéw) nalezy przeprowadzi¢ odpowiednie badania.

European Society for Clinical and
Economic Aspects of Osteoporosis,
Osteoarthritis and Musculoskeletal
Diseases

ESCEO 2022

Interdisciplinary management of F GF-23-
related phosphate wasting syndromes: a
Consensus Statement on the evaluation,
diagnosisand care of patients with X-
linked hypophosphataemia
Interdyscyplinarne leczenie zespotow
utraty fosforanéwzwigzanych z FGF-23:
konsensus dotyczacy oceny, diagnostyki i
opiekinad pacjentamiz hipofosfatemia
sprzezong z chromosomem X

Metodyka: Konsensus grupy roboczej
ekspertow. Porozumienie ustalono po
wielu dyskusjach i analizach dokumentu.
Autorzy wytycznych zdecydowali o
odstgpieniu od oceny sity zalecen.

Zrédta finansowania i konflikt
intereséw: Grupa Robocza zostata w
catosci sfinansowana przez ESCEO.
ESCEO otrzymato nieograniczone granty
edukacyjne na wsparcie swojej
dziatalnosci edukacyjnej i naukowej od
organizacji pozarzagdowych, organizacji
non-profit oraz partneréow
niekomercyjnychi korporacyjnych. Wybér

Wytyczne dotyczace oceny, diagnostyki i opieki nad pacjentami z hipofosfatemia sprzezona z chromosomem X ( ang. X-linked hypophosphataemia,
XLH)

a)

Ocena pacjenta z hipofosfatemig

Podczas oznaczania stezenia fosforanéw w krgzeniu u pacjenta z podejrzeniem hipofosfatemii nalezy uwzgledni¢ mozliwos$¢ interferencji w
oznaczeniu spowodowanej obecnoscig monoklonalnych immunoglobulin, lekéw lub hiperbilirubinemii.

W celu rozréznienia nerkowych i pozanerkowych przyczyn hipofosfatemii nalezy oznaczy¢ wskaznik TmPi/GFR.
Nalezy oceni¢ cztery kluczowe hormony regulujagce metabolizm fosforanéw: FGF-23, PTH, 250HD oraz 1,25(0OH),D.
Niskie lub nieadekwatnie prawidtowe stezenie kalcytriolu w osoczu w obecnos$ci hipofosfatemii moze sugerowa¢ nadmiar FGF-23.

Wykrycie nieadekwatnie prawidtowego lub podwyZzszonegostezenia nienaruszone;j i biologicznie aktywnej (ang. intact) F GF-23 we krwi u pacjenta
z hipofosfatemia (za pomocg testu na intact FGF-23) jest zgodne zrozpoznaniem hipofosfatemii zaleznej od FGF-23.

b)  Diagnostyka genetycznych przyczyn hipofosfatemii zaleznej od FGF-23

Oproécz gtéwnych badan biochemicznych rozpoznanie XLH opiera sie na klinicznych dowodach krzywicy, objawach radiologicznych oraz—jesli to
mozliwe — dodatnim wywiadzie rodzinnym (obecnym u 50-70% pacjentéw) zdominujgcym typem dziedziczenia.

Ze wzgledu na trudnosci w réznicowaniu wielu mozliwych rozpoznan, a takze fakt, ze przeciwciato anty-FGF-23 (burosumab) jest zatwierdzone
wytgcznie w leczeniu XLH (oraz osteomalacji indukowanej przez guz (ang. tumour-induced osteomalacia, TIO) w niektorych krajach), rozpoznanie
XLH nalezy potwierdzi¢ analizg genetyczng genu PHEX u dzieci i dorostych.

W przypadku negatywnego wywiadu rodzinnego nalezy przeprowadzi¢ panel badan w kierunku innych postaci genetyczn ej hipofosfate mii. Szacuje
sie, ze 20-30% pacjentéw z XLH ma samoistng posta¢ choroby (bez wywiadu rodzinnego.

W przypadku braku potwierdzenia genetycznego lub negatywnego wywiadu rodzinnego nalezy rozwazy¢ rozpoznanie TIO.

¢) Zalecenia prowadzenia kontroli (ang. follow-up) u dzieci z XLH
Dzieci zXLH powinny by¢ regularnie monitorowane przez zesp 6t multidyscyplinamy: co najmniejco 3 miesigce w fazach szybkiego wzrostu lub po
rozpoczeciu terapii oraz co najmniejco 6 miesiecy u pacjentéw z pozytywng odpowiedzig naleczenie i/lub stabilnym stanem klinicznym. Zalecenia
dotyczace badan kontrolnych (radiologicznych, biochemicznych i klinicznych) podczas tych regularnych lub okresowych wizyt (w zaleznosci od
wskazan) obejmuja:
v" wykonanie radiograméw lewego nadgarstka i/lub kolan u pacjentdw, ktérzy nie odpowiadajg dobrze na terapie, wykazujg pogorszenie
deformacji kostnych mimo leczenia, wymagajg zabiegu ortopedycznego, majg bél kostny niewyjasnionego pochodzenia. Radiogramy
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tematow, uczestnikéw, trescii programu
Grup Roboczych, a takze pisanie,
redagowanie, sktadaniei recenzowanie
manuskryptu pozostawaty w wytgcznej
gestii ESCEQ, bez zadnego wptywu 0séb
trzecich.W przypadku czesci autoréw
zgtoszono konflikt interesow.

Zrédto:

https:/fmww. esceo. org/sites/esceo/files/pdf/Inter
disciplinary %20management %200f%20F GF-
23-

related%20phosphate %20wasting%20syndrom|
es_Trombetti%20et%20al. pdf

d)

powinny by¢ standaryzowanymi, przedniotylnymi zdjgeciami rentgenowskimi obejmujgce cate konczyny dolne w pozycji stojacej
(preferencyjnie zwykorzystaniem niskodawkowego systemu dwuptaszczyznowego EOS, jesli dostepny), w celu oceny deformaciji koriczyn,
osi stawow i jako$ci kosci.

v' wykonanie radiograméw lewego nadgarstka i/lub kolan u nastolatk ow z utrzymujgcymi sie deformacjami korczyn dolnych w okresie przejscia
pod opieke dla dorostych. Radiogramy powinny by¢ standaryzowanymi, przedniotylnymi zdjeciami rentgenowskimi obejmujace cate
konczyny dolne w pozycji stojgcej (preferencyjnie zwykorzystaniem niskodawkowego systemu dwuptaszczyznowego EOS, jeslidostepny),
w celu oceny deformacji konczyn, osi stawow i jakosci kosci.

v' pomiar wzrostu, masy ciata, obwodu gtowy (u dzieci <5 lat), odlegtosci mied zyktykciowej i miedzykostkowej oraz ci$nienia tetniczego.

v' pomiar BMI oraz rocznej predkosci wzrastania.

v' badanie w kierunku ubytku stuchu.

v" monitorowanie deformacji kregostupa i skoliozy, objawdéw zwigzanych z kraniosynostozg, malformacjg typu Chiari 1 i/lub nadci$nieniem
wewnatrzczaszkowym oraz dysmorfig szczeki.

v' ocene ksztattuglowy, przeprowadzenie wywiadu w kierunku boléw gtowy, obecnosci ropni zebopochodnych lub zap alenia tkanek szczekowo-

twarzowych, bolu kostnego, zmeczenia i sprawnosci fizycznej.

v' ocene wieku kostnego w celuokresleniap otencjatu wzrostowego u dzieci (>5 lat) zzaburzeniami wzrastania w o becnosci deformacji koriczyn
dolnych oraz wykonanie oceny ortopedyczne;j.

Zalecenia prowadzenia kontroli u wszystkich pacjentow z XLH

Pacjenci z XLH powinni by¢é monitorowani w regulamych odstepach czasu przez zesp 6t multidyscyplinarny: co najmniej co 3 miesigce w fazach
szybkiego wzrostu lub po rozpoczeciu terapii oraz co najmniej co 6 miesiecy u pacjentéw z pozytywna odpowiedzig na leczenie i/lub stabilnym
stanem klinicznym. Zalecenia d otyczgce badan kontrolnych (radiologicznych, biochemicznychi klinicznych) dla pacjentéw w kazd ym wieku z XLH
podczas tych regularnych lub okresowych wizyt (w zaleznos$ci od wskazan) obejmuja:
v' w prébkach krwi: monitorowanie stezenia ALP (catkowita fosfataza alkaliczna w surowicy u dzieci, BAP u dorostych), wapnia, fo sforanéw,
kreatyniny, PTH oraz 250HD.
v w moczu: obliczenie stosunku wapnia do kreatyniny u pacjentéw leczonych konwencjonalnie lub burosumabem. Stosunek wapnia do
kreatyniny w prébce moczu ma niska czuto$é w wykrywaniu hiperkalciurii. Preferowane sg okresowe 24-godzinne zbiérki moczu, gdy
dziecko jest wystarczajgco duze.

U pacjentéw leczonych burosumabem nalezy:

v' monitorowa¢ stezenie fosforandw w surowicy na czczo wrazz TmPi/GFR: co 2 tygodnie w pierwszym miesigcu po rozpoczeciuleczenia oraz
co 4 tygodnie przez kolejne 2 miesigce (a nastepnie w zaleznosci od potrzeb).

v' oznacza¢ stezenie fosforanéw w surowicy na czczo 4 tygodnie po kazdej modyfikacji dawki.

v' oznacza¢ stezenie 1,25(0OH),D co 6 miesiecy analizujgc réwnoczesnie wydalanie wapnia zmoczem jako parametr bezpieczenstwa. Wydalanie
wapnia zmoczem nalezy ocenia¢ w okresie szczytowego dziatania burosumabu na 1,25(OH),D (7-11 dni po iniekcji).

Ocena uktadu kostnego obejmuje:

v" wykonanie badania MRI czaszki w przypadku morfologii czaszki wskazujgcej na kraniosynostoze lub objawdw klinicznych nadci$nienia
wewn atrzczaszkowego. U pacjentéw z utrzymujacy mi sie silnymi bélami gtowy lub innymi objawami ze strony OUN bad anie MRI powinno
obejmowac réwniez kregostup w celu identyfikacji ewentualnej jamistosci rdzenia (syrinx).

v' rutynowa podwdjna absorpcjometria rentgenowska (ang. routine dual X- ray absorptiometry) ani obwodowa ilo$ciowa tomografia
komputerowa (ang. peripheral quantitative CT) nie sg zalecane do oceny stanu kosci.
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e U pacjentow leczonych: USG nerek nalezy wykonywa¢ co najmniejco 2 lata u pacjentdw bez nefrokalcynozy oraz co roku u pacjentéw z

nefrokalcynozg i/lub utrzymujaca sie hiperkalciurig.

W ramach oceny funkcjonalnejnalezy przeprowadzi¢ 6-minutowego test marszu oraz ocene jakos$ci zycia u pacjentéw >5 lat (w odstepach rocznych
lub dwuletnich)

W ramach wsparcia pacjenta nalezy przekaza¢ pacjentom dane kontaktowe stowarzyszen pacjenckich w celu informowania o odkryciach
naukowych, nowych terapiach, wsparciu edukacyjnym i zawodowym oraz pomocy spotecznej.

Skroty: 1,25(0H).D— 1, 25-dihydroksywitamina D; 250HD — 25-hy droksywitamina D; ALP — fosfataza alkaliczna; BAP— kostna fosfataza alkaliczna; GFR — wspotczynnik fitracji klebuszkowej; PTH
— parathormon.

Clinical practicerecommendations - X-
linked hypophosphataemia (XLH)

CPR-XLH 2019

Clinical practice recommendations for the
diagnosis andmanagement of X-linked
hypophosphataemia

Wytycane praktykiklinicznej dotyczace
diagnostyki i leczenia hipofosfatemii
sprzezonej zchromosomem X

Metodyka: Konsensus grupy roboczej
ekspertow z wykorzystaniem metody
Delphiiprzegladu bazy danych Pubmed.
Gradacjasity zalecen i poziomu jakosci
dowoddw naukowych zwykorzystaniem
metodyki opracowanej przez
Amerykanskag Akademie Pediatrii.

Zrédta finansowania i konflikt
intereséw: prace sfinansowano ze
Ssrodkdéw Europejskiego Towarzystwa
Nefrologii Dzieciecej. W p rzypadku czesci
autoréwzgtoszono konflikt intereséw.

Zrédio: httos/iwww. nature.convarticles/s41581-
019-0152-5

Wytyczne praktyki klinicznej dotyczace diagnostyki i leczenia hipofosfatemii sprzezonej z chromosomem X

Diagnostyka XLH

U dzieci rozpoznanie XLH nalezy rozwazy¢ w przypadku obecnosci klinicznych i/lub radiologicznych objawdw krzywicy, uposledzenia tempa wzrostu oraz
stezenia fosforanéw w surowicy ponizej wartosci referencyjnych dla wieku w potgczeniu z nerkowa utratg fosforanéw, a takze przy niedoborze witaminy D
lub wapnia (stopien B, umiarkowane zalecenie).

U dorostych rozpoznanie XLH nalezy rozwazy¢ w przypadku obecnosci deformacji koficzyn dolnych i/lub klinicznych i/lub radiologicznych objawdw
osteomalacji (w tym ztaman rzekomych, wczesnej choroby zwyrodnieniowej stawoéw i entezopatii) w kontek$cie stezenia fosforandw w surowicy ponizej
zakresu referencyjnego dla wieku, zwigzanego z nerkowym ubytkiem fosforanéw (stopien B, umiarkowane zalecenie)

» Zaleca sie, aby kazdy czlonek rodziny pierwszego pokolenia pacjenta z XLH zostat przebadany pod katem XLH (stopien D, stabe zalecenie);

synowie mezczyzn dotknigtych XLH nie sg narazeni na ryzyko.

» Zaleca sie nastepujace poczatkowe postepowanie diagnostyczne (stopien B, umiarkowane zalecenie):

e  szczegotowa ocena klinicznauwzgledniajgca o bjawy krzywicy, zahamowanie wzrostu, nieprawidtowosci uzebienia oraz objawy kraniosynostozy ilub

nadcisnienia srodczaszkowego
badanie radiologiczne w celu rozpoznania i oceny stopnia krzywicy i zmian osteomalacyjnych
badania biochemiczne, w tymstezenia fosforandw, wapnia, fosfatazy alkalicznej, parathormonu, 25(0OH) witaminy D, 1,25(0OH), witaminy Di kreatyniny
w surowicy oraz stezenia wapnia, fosforanow i kreatyniny w moczu z wykorzystaniem prébki moczu do obliczenia maksymalnej reabsorpgiji
fosforanéw w kanalikach w stosunku do przesaczania kiebuszkowego (TmP/GFR) oraz stosunku wapn/kreatynina w moczu.
Zaleca sie wykluczenie nieselektywnej nerkowej utraty fosforandw (co sugeruje zespd Fanconiego) poprzez ocene obecnosci nieprawidtowych strat w
mo czu: wodoroweglanéw, aminokwasow, glukozy i/lubkwasu moczowego oraz biatkomoczu niskoczgsteczkowego (stopien B, umiarkowane zalecenie).
Zaleca sie potwierdzenie klinicznego rozpoznania XLH poprzez analize genetyczng genu PHEX u dzieci i dorostych, jesli jest to mozliwe (stopien B,
umiarkowane zalecenie).
Jesli analiza genetyczna nie jest dostepna, podwyzszone stezenie w 0soczu nienaruszonego czynnika wzrostu fibroblastow 23 (FGF-23) ilub dodamni
wywiad rodzinny w kierunku XLH wspierajg rozpoznanie XLH (stopief C, umiarkowane / stabe zalecenie).
Zalecasig rozwazenie innych przyczyn dziedzicznejlub n abytej hipofosfatemii, jesli analiza genu PHEX daje wynik negatywny w kierunku XLH (stopien B,
umiarkowane zalecenie).
Zaleca sie oferowanie poradnictwa genetycznego pacjentom z XLH, szczegdlnie w okresie przejscia z opieki pediatrycznej do opieki dorostych oraz
rodzinom planujgcym cigze (stopien C, umiarkowane / stabe zalecenie).
Metody wykrywaniamutacji genu PHEX mogg by¢ stosowane w diagnostyce przedimplantacyjnej lub prenatalnej. Niemniej jednak zalecenia powinny by¢
dostosowane do krajowych standardéw etycznychi prawnych oraz przekazywane w ramach odpowiedniego poradnictwa genetycznego (stopien D, stabe
zalecenie).
Zaleca sie dalsze postgpowanie po rozpoznaniu obejmujace badania majgce na celu diagnoze obecnosci i nasilenia czestych oraz rzadkich powiktan
choroby (stopien C, umiarkowane / stabe zalecenie)
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Jakosé dowodoéw zbiorczych Przewaga korzysci lub szkodliwosci Korzysci i szkody zrownowazone

Poziom A:
Interwencja: dobrze zaprojektowane i przeprowadzone badania, metaanalizy na
odpowiednich populacjach

Diagnostyka: niezalezne badania typu ,ztoty standard” na odpowiednich populacjach

Stabe zalecenie (napodstawie rownowagikorzy$ci i

Silne zalecenie szk6d)

Poziom B:
Badania kliniczne lub diagnostyczne z drobnymi ograniczeniami; spéjne wyniki z wielu
badan obserwacyjnych

Stabe zalecenie (napodstawie ro(wnowagikorzy$ci i

Umiarkowane zalecenie .
szkod)

Poziom C
Pojedyncze lub kilka badar obserwacyjnych abo wiele badan z niespgnymi wynikami
lub powaznymi ograniczeniami

Stabe zalecenie (napodstawie ro(wnowagikorzy$ci i

Umiarkowane zalecenie .
szkod)

Poziom D
Opinia eksperta, opisy przypadkéw, rozumowanie na podstawie zasad ogdinych

Stabe zalecenie (napodstawie dowodoéw niskiej

jakosci) Brak mozliwos$ci wydania rekomendacji

Poziom X
Wyjatkowe sytuacje, w ktorych nie mozna przeprowadzi¢ badan walidacyjnych, a
korzysci lub szkody wyraznie przewazajg

Silne / umiarkowane zalecenie

Populacja pediatryczna

International Working Group Clinical
Practice Guideline
IWG 2025

X-Linked Hypophosphatemia
Management in Children: An Intemational
Working Group Clinical Practice
Guideline

Postepowanie z hipofosfatemig
sprzezong zchromosomem X u dzieci:
wytyczne Miedzynarodowej Grupy
Roboczej ds. Wytycznych Praktyki
klinicznej

Metodyka: Wytyczne zostaty
opracowanie na drodze konsensusu
mied zynarodowego zespotu ekspertow z
uwzglednieniem przeglagdéw
systematycznychdowodéw naukowych.
Site zalecenia i poziomjakosci dowoddow
sformutowano wg GRADE.

Zrédta finansowania i konflikt
interesow: Jako zrodto finansowania
wskazano Calcium Disorders Clinic,
McMaster University, Canada. W

Wytyczne dotyczace postepowania z hipofosfatemia sprzezong z chromosomem X u dzieci

a)

Zalecenia dotyczgce oceny poczatkowej (GRADE d)

U wszystkich dzieci od okresu niemowlgcego d o adolescendji, o ile nie wskazano inaczej, zaleca sie: (zalecenia stabe, bardzo niski poziom jakosci

dowodow)™:

v zebranie i udokumentowanie wywiadu rodzinnego w kierunku XLH, historii ztaman, ropni zebopochodnych (lub zapalenia tkanek tgc znej
szczekowo-twarzowej) w dokumentacji medycznej.

v' ocene bdlu poprzez wywiad kliniczny dostosowany do wieku oraz zebrane informacje od opiekunow dziecka

v' pomiar wzrostu w pozycji stojgcej (dtugosci ciata w pozycji lezgcej u dzieci <2 lat), masy ciata, obwodu gtowy oraz ci$nienia tetniczego —
wyrazone jako percentyle lub warto$ci skali Z-scores (wraz z petnym badaniem pediatrycznym).

v' oznaczenie fosforanéw w surowicy, wapnia wzgledem albuminy lub wapnia zjonizowanego, ALP, 1,25-dihydroksywitaminy D, 25-
hydroksywitaminy D, funkgcji nerek (kreatynina, eGFR), PTH, stosunku wapnia/kreatyniny w prébce moczu** (lub 24-godzinnego wydalania
wapnia z moczem skorygowanego wzgledem masy ciata — norma <4 mg/kg/dobe— moze uzupetnia¢ bad anie w ztozonych przy padkach) oraz
stosunku fosforanéw/kreatyniny w moczuw celu obliczenia TRP lub TmP/GFR (preferowane poranne pobranie wszystkich probek, naczczo
przez co najmniej 2-3 godziny, z pobraniem krwi i moczu jednocze$nie lub w odstgpie <2 godzin)

v' badania genetyczne w kierunku wariantéw genéw powodujgcych hipofosfatemie, w tym PHEX***.

v' wykonanie podstawowego obrazowania, w tym RTG kosci diugich (np. AP konczyn dolnych w pozycjilezaceju dzieci, ktére nie mogg sta¢; w
pozycji stojacej u dzieci zdolnych do samodzielnego stania) oraz USG nerek w celu przesiewowego wykrycia nefrokalcynozy

v' przeprowadzenie oceny stomatologicznej, w tym wykonanie zdje¢ skrzy dlowo-zg ryzowy ch i/lub o kotowierzchotkowych lub ortopantomogramu

u dzieci 26 lat w celu wykryciapowiekszonych komér miazgi, wydtuzonych rogéw miazgii martwicy miazgi (cechy charakterystyczne dla XLH).

Badania, ktérych nie zaleca sie wykonywac rutynowo w ramach oceny poczatkowej (badania fakultatywne): (zalecenia stabe, bardzo niska jakos¢
dowodow):
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przypadku czesci autorow zgtoszono
konfliktintereséw.

Zrédto: https://pedsendo.org/wp-
content/uploads/2025/04/2025-IWG-Pediatric-
Guidelines-final. pdf

b)

v' badanie dnaokaw celuwykluczenia obrzeku tarczy nerwu wzrokowego u dzieci<2 lat przy braku objawoéw alarmowych (bél glowy, wymioty,
utrata kamieni milowych (ang. milestones) rozwoju dziecka).

v' biopsja z talerza biodrowego (ang. trans-iliac bone biopsy) w celu analizy histomorfometrycznej
v' zdjecia RTG w celu oceny globalnej zmiany radiologicznej (RGI-C).

Initial Assessment Recommendations in Children (GRADEd)

1 1) Documentation of family history I all children from infancy to 4
— of XLH, fractures history, dental adolescence unless otherwise specified, Genetic testing for variants in
=v/ abscess (or maxillofacial cellulitis), :
= ¢ 3 the genes resulting
2) Pain assessment through age- WE SUGGEST d -

in hypophosphatemia,

appropriate clinical interviews including PHEX"**

Measurement*of:
2 1) Standing height (recumbent length
in children <2 years) and

) i 1) Baseline X-rays of long
2) Weight
3) Head circumference XLH banes***=
4) Blood Pressure 2) Baseline renal ultrasound to

In addition to an overal| pediatric screen for nephrocalcinosis

Initial
physical examination Assessment

3 Measurement of serum PO, Ca<?
corrected for albumin, iCa*2 ALP,
1,25(0H);0, 25(0HID, creatinine,
eGFR, PTH, spot urine Ca and Cr (or a

Dental assessment including 6
bitewings andyor periapical X-rays,

ar arthopantomaogram, for children

2 6 years old, to screen for enlarged

24-hr urine Ca excretion adjusted for " ) pulp chambers, praminent pulp
weight), and spot urine PO, and Cr for All recommendations are weak with very homs and pulp necrosis
calculation of TRP or TmP/GFR** low certainty evidence based on experts” (characteristics of the candition)

clinical practice survey

colected smultanacusly o within & masinrm of 2 haws of each athar
#R1, INFFLY, RAS, A A3, CLCKS, CTNS, NHERST

' parathyroid harm
Tutular maximum

* Na podstawie badania praktyki klinicznej, w ktérym co najmniej 80% ek spertow stosowato dane postepowanie w co najmniej 80% przypadkéw u 280% pacjentéw podczas oceny
poczatkowey.

** Norma <0,2 mg/mg (lub <1,4 mmol/mmol w niektérych laboratoriach) u dzieci; w przypadku niemowlat i matych dzieci obowigzujg normy zalezne od wieku.
*** PHEX — gen zwigzany z XLH.

Zalecenia dotyczgce monitorowania (GRADE d)

e Badania kontrolne u wszystkich dzieci od niemowlectwa do okresu dojrzewania przeprowadza sie co 3—6 miesiecy, chyba ze wskazano inaczs).

Sugeruje sie przeprowadzenie ponizszych badan (zalecenia stabe, bardzo niski poziom jakosci dowodow)*:

v' pomiar wysoko$ciciataw pozycji stojgcej (dtugosci ciata w pozycji lezacej u dzieci < 2 lat), masy ciata, obwodu gtowy oraz ciénienia
tetniczego, wyrazonych jako percentyl lub warto$¢ na skali Z-score dopasowany do wieku i ptci.

v' badanie fizykalnew kierunkudeformacji szkieletowych (np. krzywica, szpotawo$¢ kolan, koslawos$¢ kolan, skret kosci piszczelo wej,
lordozal/kyfoza/skolioza kregostupa) u dzieci = 6 miesiecy.

pomiar tempa wzrastania u dzieci az do czasu zakonczenia zrostu nasad kostnych (osiagnigcia wzrostu ostatecznego).
dokumentacja zakazen zebow lub historii ropni w obrebie twarzoczaszki.

v' oznaczeniafosforu w surowicy, wapnia wzgledem albuminy lub wapnia zjonizowanego, ALP, funkcji nerek (kreatynina, eGFR), PTH,
wapnia/kreatyniny w probce moczu, fosforu/kreatyniny w porannej prébce moczu (preferowane prébki poranne, na czczo przez co
najmniej 2-3 godziny, z pobraniem surowicy i moczu jednoczes$nie lub w odstepie <2 godzin).
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oznaczenie stezenia 25-hydroksywitaminy D w surowicy, co najmniej raz w roku**.
badanie ultrasonograficzne nerek raz w roku lub rzadziej w celu wykrycia nefrokalcynozy.
zdjecia rentgenowskie kolan/reki-nadgarstka w celu oceny krzywicy lub zmian krzywiczych, zgodnie ze wskazaniami klinicznymi.

celowane zdjecia rentgenowskie w celu oceny ztaman lub uszkodzen stawdw w przypadku wystepowania bélu miejscowego.

RN NN

wizyta stomatologiczna u wszystkich dzieci = 1 roku zycia (po wyrznieciu zebow) w celu zapobiegania i leczenia zakazen zebdw, co 6-12
miesiecy.

e Badania, ktdrych nie zaleca sie wykonywaé rutynowo (badania fakultatywne) — zalecenia stabe, bardzo niska jako$¢ dowoddéw:

ocena mobilnosci za pomoca testu 6BMWT (chyba, ze wystepujg objawy)

rutynowa ocena jakosci zycia (Qol).

v

v

v' rutynowe badanie dna oka u dzieci < 2 |at.

v' rutynowe oznaczanie wapnia/kreatyniny w dobowej zbiérce moczu.
v

rutynowe oznaczanie RGI-C.

*kk

v' rutynowe pomiary BMD u dzieci

* Na podstawie badania praktyki klinicznej, w ktérym 80% ekspertéw stosowalo te procedury u 80% swoich pacjentéw.
** Najlepiej pod koniec zimy u 0s6b z sezonowg ekspozycjg na $wiatto stoneczne.
*** Pomiary BMD nie sg przydatne w podejmowaniu decyzji klinicznych i stanowig dodatkowg ekspozycje na promieniowanie u tych dzieci, dlatego nie sg zalecane.

Monitoring Recommendations in Children (GRADEd)

L m o A Follow-up in all children from infancy to

Every 3=6 months 1) Decumentation of dental infections 5

3 \-‘Iearsywemem of serum PO, Ca, or maxillofacial cellulitis, every 3-6 o .
u L 3 !

G "\\ iCa*2 corrected for albumin, ALP, maonths. / \

\ creatinine, eGFR, PTH, spot urine

/ \
| Caand Cr, marning spol urine
PO, and Cre**
Annually

Measurement of 25(CH)D

arnum, gon

All recommendations are weak with
very low certainty evidence based on
experts’ clinical practice survey

phasis/scoliosis)

2} Dental visit in children = 1 year
old (after tooth eruption), every 6=
12 months.

— Measurement* of: . I
7 \ 1) Standing height {recumbent adolescence unless otherwise specified,
[ { ] length in children <2 years) 1) Renal ultrasound, annually. or
ﬁ(? | 2 Wfigkt . S year WE SUGGEST less frequently.
W P —— 2) Knee/Hand-wrist X-rays to
iJ ;Ie“dcp”'”" fennce - e evaluate for rickets or rachitic
) LIS changes, as clinically indicated. —
2 3) Targeted X-rays to assess for / \\_
~" . Every 3-b months / N fractures or joint damage, in the |
y 2\ 1) Examinatien for skeletal 3 presence of localized pain. |
{ defarmities in children 26 manths*. [ XLH \
2) Growth velocity measursments
far children up until epiphyseal Follow-up
fusion (adult height attainment). Assessment

3 hors, with serum and wine samples drawn simultanssusly or within a maximum af 2 howrs of aach athar,

=l specimers prefe

Abbreviations ALP, alkaline phosg Ca*2: eolciun; iCa-: ionized calcivmy Cr creatining PTH. parathyroid homone: PO phosphorus, 25(0HD: 25-hydranyvitarin D

e  Zalecenia dotyczace monitorowania (non-GRADEd) — panel proponuje:
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v
v

ocene stuchu jako element okresowej kontroli.

kompleksowe badania neurologiczne i badanie dna oka w przypadku wystepowania objawdw neurologicznych, takich jak bél glowy, wymioty, utrata
nabytych umiejetnosci rozwojowych.

Skroty: ALP — fosfataza alkaliczna; BMD —gesto$c¢ mineralna kosci; e GFR — szacowany wspotczynnik filtracji kiebuszkowej; PTH — parathormon; QoL — jako$¢ zycia; RGI-C — Radiographic Global
Impression of Change; 6MWT — test 6-minutowego marszu.

Informacja uzupetniajgca:

W dokumencie wytycznych znajduje sie adnotacja, zgodnie z ktérg zalecenia doty czgce leczeniaw ramach GRADEA opieraty sie na ustrukturyzowanym podejsciu, obejmujgcym formutowanie
pytan w formacie pacjent/interwencja/komparator/iwynik (PICO), przeprowadzanie systematycznych przegladdw literatury, ocene jakosci dowodéw w tabelach dotyczgcych wynikéw istotnych dla
pacjenta. Zalecenia sklasyfikowano jako silhe lub skabe wraz z opisem jako$cidowodéw. Fraza ,zalecamy” byta uzywana w odniesieniu do zaleceri silnych, natomiast fraza ,sugerujemy” w
odniesieniu do zaleceri stabych lub warunkowych.

Z kolei zalecenia nieobjete GRADE (non-GRADEd) nie opieraly sig na ustrukturyzowanym podej$ciu, lecz na narracyjnych przegladach literatury i konsensusie panelistow Migdzynarodowej Grupy
Roboczej (IWG). Uwzgledniono réwniez wartoci i preferencfe pacjentéw przy formutowaniu zalecen. Fraza ,panel proponuje”byta uzywanaw przypadku zaleceri nieobjetych programem GRADE.
Zalecenia dotyczgce monitorowania GRAD Ed zaklasyfikowane jako dowody o bardzo niskigj jakosci zostaly opracowane na podstawie wynikéw ankiety wsérod ekspertéow z uwagi na brak badan
poréwnujgcych wplyw réznych metod monitorowania. Cztonkowie panelu zaprojektowaliszczegétowg ankiete, aby zebrac opinie ekspertéw na temat praktyki klinicznej. Aby praktyka kliniczna
zostata uznana za rekomendacje wymagana byta zgoda co najmniej 80% cztonkéw panelu.

Tabela 22. Najwazniejsze zalecenia odnoszace si¢ do wnioskowanych swiadczen opieki zdrowotnej zawarte w odnalezionych wytycznych prakt yki klinicznej — niedobér
wzrostu i/lub niskorostos¢, krzywica

Organizacja, rok, kraj/region

Wytyczne kliniczne

Populacja pediatryczna

British Society for Paediatric
Endocrinology and Diabetes

BSPED 2024

BSPED recommendations for the initial
clinical assessment, investigation and
genetic testing of children with growth
failure and/or short stature

Wytyczne Brytyjskiego Towarzystwa
Endokrynologiii Diabetologii Dzieciecej
dotyczace wstepnej oceny klinicznej,
badani testbwgenetycznych u dzieci z
niedoborem wzrostui/lubniskorostos$cig

Metodyka: Wykaz badan
diagnostycznych zalecany na podstawie
miedzynarodowych konsensuséw

Wytyczne dotyczace wstepnej oceny klinicznej, badan i testow genetycznych u dzieci z niedoborem wzrostu i/lub niskorostoscia

Badania diagnostyczne zalecane u dzieci konsultowanych w ramach opieki ambulatoryjnej i/lub szpitalnej z powodu niskorosfo$ci

Badanie Cel: wykrycie lub wykluczenie

Biochemiczne

Morfologia krwi (FBC) Niedokrwistos¢*

Funkcja nerek (kreatynina i elektrolity)

Choroby nerek

Préby watrobowe Choroby watroby

Odczyn Biernackiego (OB) Infekcje / choroby zapalne*

Wapn, fosforany (Ca / PO,), fosfataza alkaliczna (ALP) Choroby nerek / zaburzenia gospodarki wapniowo-fosforanowej

Transglutaminaza tkankowa (TTG) Celiakia

Immunoglobulina A (IgA) Celiakia

Insulinopodobny czynnik wzrostu (IGF-I)t Niedob6ér hormonu wzrostu

Wolna tyroksyna (fT4), hormon tyreotropowy (TSH) Niedoczynnos$¢ tarczycy

Kariotyp (lub jesli niedostepny: hormon folikulotropowy FSH, jesli <2 lub >9 lat)** Zespot Turnera

Radiologiczne

Wiek kostnyt Ocena opdznienia wzrostu

Zdjecia RTG szkieletu (jesli wystepujg dysproporcje) Dysplazja szkieletowa

Uwagi:

Ocena swiadczen opieki zdrowotnej
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Organizacja, rok, kraj/region Wytyczne kliniczne
[23,24,25]. Brak informaciji dotyczacych | * do przesiewu w kierunku celiakii / mukowiscydozy;
poziomu dowodow oraz sity zalecen |t niedozywienie i choroby przewlekte powoduja niskie wartosci, a wyniki dla dzieci <3 lat jest sg trudne do interpretacji, poniewaz zakres normy obejmuje dolng granice badania.
** tylko u dziewczat;
1 mniej wiarygodne dla dzieci < 2 lat; mogg by¢ réwniez wykryte nieprawidfowosci anatomiczne sugerujgce dysplazje szkieletowg.

Zrédta finansowania i konflikt
intereséw: brak informacji

i Zalecana $ciezka postepowania diagnostycznego u dzieci z niskorosfoscig:
Zrédto: https://www.bsped.org.uk/clinical-
resources/quidelines/

2 Qostdijk W, Grote FK, de Muinck Keizer-Schrama SM, Wit JM. Diagnostic approach in children with short stature. Horm Res. 2009;72(4):206-17.

24 Cohen P, Rogol AD, Deal CL, Saenger P, Reiter EO, Ross JL, et al. Consensus statement on the diagnosis and treatment of children with idiopathic short stature: a summary of the Growth Hormone Research
Society, the Lawson Wilkins Pediatric Endocrine Society, andthe European Society for Paediatric Endocrinology Workshop. The Journal of clinical endocrinology and metabolism. 2008;93(11):4210-7.

% Grote FK, van Dommelen P, Oostdijk W, de Muinck Keizer-Schrama SM, Verkerk PH, WitJM, etal. Developing evidence-based guidelines for referral for short stature. Arch Dis Child. 2008;93(3):212-7.
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Organizacja, rok, kraj/region Wytyczne kliniczne

1. Presentation*
Short stature <0.4th centile (all ages)
and <2nd centile if aged 23yrs and:
Short for MPH
Slow growth

2. Clinical assessment

*  Auxology (disproportion)
*  Birth weight, gestation
Parents heights (record)
Pubertal staging
Dysmorphic features
Emotional deprivation

v

3. Primary Investigations (Table 1)
* Haematology, biochemistry

* Bone age (BA)

* Karyotype, array analysis

4. Diagnosis
v
Primary growth disorders Secondary growth disorders
Turner/chromosomal defects Anaemia, liver disease,
Copy number variant (CNV) renal Ca / PO, disorders,
UPD (identified on array) infection, inflammatory
Short stature secondary to SGA conditions, hypothyroidism,
coeliac disease, low IGF-|

(possible GHD, GHI)

5. Genetic testing 6. Secondary investigations

Consider referral to clinical e.g. GH stimulation test and

geneticist and/or further consider referral to relevant
genetic testing specialist or paediatric

endocrinology

*Wer d referral/i of

* Al children with height <0.4"" centile (s-2.7 SDS)_or children with height

* <2nd centile (s-2.0 SDS) if aged 23yrs and the following additional criteria are met:
- Short for mid-parental height (MPH) defined as a height centile >3 centile
spaces (>2.0 SDS) below the MPH centile (or MPH SDS) and/or
- Slow growth defined as a drop in height of >1 centile spaces.

*  We also recommend referral if ‘red flags’ are present.

* Parents heights should be recorded where possible NOT estimated.

Normal primary investigations and bone age: consider stopping investigations or review
on request if no red flags are present. If significant short stature / significant short
stature for MPH / abnormal growth velocity persists consider further genetic testing.

Populacja ogolna

Ocena swiadczen opieki zdrowotnej 74/106

Skroty: MPH, $redniwzrost rodzicielski; SD S, odchylenia standardowe ponizej $redniej; UPD, disomia jednorodzicielska; SGA, mata masa urodzeniowa w stosunku do wieku cigzowego
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zakwalifikowania $wiadczen jako $wiadczen gwarantowanych z zakresu ambulatoryjnej opieki spedalistycznej

Organizacja, rok, kraj/region

Wytyczne kliniczne

Endocrine Society of Bengal
ESB 2024

Diagnostic approach to rickets: an
Endocrine Society of Bengal (ESB)
consensus statement

Podejécie diagnostyczne do krzywicy:
konsensus Endocrine Society of Bengal
(ESB)

Metodyka: Wytyczne zostaty
opracowane przez zespoly ekspertow w
oparciu o kompleksowy przeglad
literatury. Ze wzgledu na brak wysokiej
jakosci dowodow potwierdzajgcych
wiekszos¢ zalecen konsensusowych
dokonano ichpodziatu na nastepujace
kategorie: oparte na dowodach (EB),
oparte na konsensusie (CB), uwagi
praktyczne (PPs)

Zrédta finansowania i konflikt
intereséw: badanie nie uzyskato
zadnego grantu od zadnej organizacji
finansujacej z sektora publicznego,
komercyjnego ani non-profit. W
przypadku czesci autoréw zgtoszono
konflikt interesdw. Nie zgtoszono
zadnego potencjalnego konfliktu
interesébw zwigzanego z tym artykutem.

Zrédto:
https://pme.ncbi.nlm.nih.gov/articles/PMC 115410
88/

Wytyczne kliniczne w zakresie postepowania diagnostycznego w krzywicy

>

Prébki moczu (ang. spot urine) do oznaczenia wapnia, fosforanéw i kreatyniny powinny by¢ pobierane jednoczesnie z préobkami krwi u wszystkich
pacjentdw z oporng krzywica. Ocena fosfaturii jest szczegélnie istotna w przypadku podejrzenia krzywicy fosfopenicznej (nie okreslono sity
zalecenia)

Wszyscy pacjenci zopoma krzywicg powinni by ¢ ocenieni pod katem nerkowej utraty fosforanéw. Wskazniki fosfaturii obejmuijg: stosunek fosforanéw
w moczu do kreatyniny, frakcjonowane wydalanie fosforanéw, reabsorpcje fosforanéw w kanalikach (TRP) oraz TRP w przeliczeniu najednostke GFR

(TP/GFR) (zalecenie oparte na dowodach)

Jesli to mozliwe wszystkie wskazniki fosfaturii nalezy poréwnywac i interpretowac¢ w odniesieniu do zakresow referencyjnych dla wieku (zalecenie
oparte na konsensusie)

Wysokie TRP (>0,95) lub wysokie TP/GFR (zgodnie z normami dla wieku) przy obecnosci hip ofosfatemii wyklucza nerkowa utrate fo sforanéw.
(zalecenie oparte na konsensusie)

Niskie lub prawidiowe TRP (<0,95) lub niskie TP/GFR (zgodnie z normami dla wieku) sugeruje nerkowg utrate fosforandw, ale nie wyklucza
pozanerkowych przyczyn umiarkowanej lub ciezkiej hipofosfatemii. (zalecenie oparte na konsensusie)

Stosunek wapn/kreatynina w moczu nalezy oblicza¢ u wszystkich pacjentéw z oporng krzywica. (zalecenie oparte na konsensusie)

Stosunek wapn/kreatynina w moczu nalezy interpretowa¢ w odniesieniudo zakreséwreferencyjnych dla wieku. (zalecenie oparte na dowodach)

Tabela 23. Najwazniejsze zalecenia odnoszace si¢ do wnioskowanych swiadczen opieki zdrowotnej zawarte w odnalezionych wytycznych praktyki klinicznej —

endokrynopatie, niedobor wit. D

Organizacja, rok, kraj/region

Wytyczne kliniczne

Populacja ogélna

Polskie Towarzystwo
Endokrynologiczne

PTE 2023

Wytyczne dotyczace postepowania w niedoczynnosci przytarczyc diagnostyki i leczenia endokrynopatii w Polsce

W trakcie terapii nadczynno$ci przytarczyc u dzieci i mtodziezy nalezy regulamie monitorowa¢ stezenie wapnia (catkowitego, s korygowanego i
zjonizowanego), fosforandw i fosfatazy zasadowej, kalciurie (Cal/kreatynina) i fosfaturie w 24-godzinnej zbiérce moczu.

Ocena swiadczen opieki zdrowotnej
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czenn gwarantowanych z zakresu ambulatoryjnej opieki specjalistycznej

Organizacja, rok, kraj/region

Wytyczne kliniczne

Postepowanie w niedoczynnosci
przytarczyc. Stanowisko Zespotu
Ekspertéw Polskiego Towarzystwa
Endokrynologicznego

Metodyka: Brak informac;ji

Zrédta finansowania i konflikt
intereséw: Brak informacji

Zrédto:
https:/fournals. viamedica.pl/endokrynologia_pols
ka/article/view/96950

Wobec braku powszechnie obowigzujgcych oficjalinych zalecen, autorzy proponujg schemat monitorowania leczenia niedoczynnosci przytarczyc u dzeci
analogiczny, jak u oséb dorostych. Czestotliwo$¢ monitorowania stezenia wapnia, fosforandéw, magnezu, kreatyniny/szacowanej wielkosci przesaczania
ktebuszkowego (eGFR)w surowicy oraz dobowego wydalaniawapnia w moczu jest w duzymstopniu zalezna od stabilnosci klinicznej chorego w trakcie
stosowania ustalonego schematu dawkowania lekéw. Pacjenci, u ktérych uzyskuje sie zadowalajgce wyréwnanie, mogaby¢ monitorow ani n awet raz-dwa
razy w roku, natomiast u pozostatych konieczne jest znacznie czestsze monitorowanie, czesto kilka razy w roku.

Czynnos$¢ nerek powinna by¢ monitorowana corocznie poprzez 24-godzinng zbiérke moczu z oceng dobowego wydalania wapnia i kreatyniny wraz z
wyliczeniem klirensu kreatyniny

Polish Multidisciplinary Group
PMG 2023

Guidelines for Preventing and Treating
Vitamin D Deficiency: A 2023 Update in
Poland

Wytyczne dotyczace profilaktykii leczenia
niedoboru witaminy D

— aktualizacja z 2023 r. w Polsce

Metodyka: Konsensus z udziatem
panelu ekspertdw, grup roboczych,
konsultantéw krajowych, ekspertow
reprezentujgcych krajowe towarzystwa
medyczne,atakzeuznanych badaczy z
dos$wiadczeniemw zakresie witaminy D.
Porozumienie ustalono po wielu
dyskusjach i analizach dokumentu.
Autorzy wytycznych zdecydowali o
powstrzymaniu sie od oceny sity zalecen.
Z tego powodu nie opisano ilosciowej
klasyfikacji uzytych dowodow
naukowych.

Zrédta finansowania i konflikt
interesow: brak finansowania ze
srodkéw zewnetrznych; 1 autor
zadeklarowat konflikt interesow,
pozostatych 33 autoréw nie zgtosito
konfliktu interesow

Wytyczne dotyczace profilaktyki i leczenia niedoboru witaminy D w Polsce

a) suplementacja w grupach ryzyka nadwrazliwo$ci na witaming D
e  Suplementacjau pacjentéw zryzykiem nadwrazliwosci na witamine D powinna by ¢ prowadzona ostroznie. Nalezy monitorowac p arame try takie jak:
stezenie wapnia, parathormonu, 25(OH)D i 1,25(OH)D we krwi, a takze kalciurie w dobowej zbiorce moczu (jest to preferowana metoda oceny
wydalania wapnia w poréwnaniu ze wskaznikiem wapn/kreatynina).
o Jesli to mozliwe, przed wdrozeniem suplementacji nalezy ocenié u pacjenta ryzyko nadwrazliwosci na witamine D (mutacje gendw SLC34A1, CYP24A1,
hiperkalciuria, hiperkalcemia, kamica uktadu moczowego, nefrokalcynoza, nadwrazliwo$¢ na witamine D w rodzinie).
b) postepowanie przy stezeniu 25(0OH)D > 100 ng/ml — wysokie ryzyko toksyczno$ci
e Stosowanie witaminy D powinno zosta¢ natychmiast przerwane. Nalezy oceni¢ kalcemie i kalciurie.
a) postepowanie przy stezeniu 25(0OH)D > 75—100 ng/ml

U noworodkéw, niemowlat i matych dzieci nalezy ocenic kalcemie i kalciurie, wykluczy¢ nadwrazliwos$¢ na witamine D oraz ponownie ocenic stezenie
25(OH)D we krwi

Ocena swiadczen opieki zdrowotnej
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czenn gwarantowanych z zakresu ambulatoryjnej opieki specjalistycznej

Organizacja, rok, kraj/region

Wytyczne kliniczne

Zrédto: https://www.mdpi.com/2072-
6643/15/3/695

Populacja pediatryczna

Pediatric Endocrine Society
PES 2020

Child With Suspected Hypocalcemia
Wytycne dotyczace postepowania z
podejrzeniem hipokalcemii u dziecka

Metodyka: recenzowane wytyczne
TowarzystwaEndokrynologii Dzieciecej
opracowanew celu utatwienia lekarzom
kierujgcympostepowania z pacjentami
zgtaszajgcymi sie z podejrzeniem
hipokalcemii u dziecka

Zrédta finansowania i konflikt
intereséw: brak informacji

Zrédto: https://pedsendo.org/clinical-
resource/child-with-suspected-hypocalcemia/

Wytyczne dotyczace postepowania z podejrzeniem hipokalcemii u dziecka

a) Wstepna diagnostyka laboratoryjna i/lub obrazowa:
e Badania krwi:

waph catkowity i Zionizowany

albuminy

fosfor

magnez

fosfataza alkaliczna

intact PTH

25-OH witamina D

1,25-dihydroksywitamina D

e Badania moczu:

stosunek wapnia do kreatyniny w moczu
badania obrazowe (RTG):

RTG klatki piersiowej w celu oceny grasicy w zespole DiGeorge’a
RTG nadgarstka w celu wykluczenia krzywicy

YA NN N N NEN

SRR

Polskie Towarzystwo Medycyny
Rodzinnej

PTMR 2019

Wspotdziatanie lekarza POZ i
endokrynologa w zakresie diagnostyki i
leczenia endokrynopatii u dzieci

Metodyka: Brak informacji

Zrédta finansowania i konflikt
intereséw: Brak informac;ji

Zrédto:

https://ptmr.info.pl/wytyc zne/wspoldzialani
e-lekarza-poz-i-endokrynologa-w-
zakresie-diagnostyki-i-leczenia-
endokrynopatii-u-dzieci-2019/

Wytyczne dotyczace diagnostyki i leczenia endokrynopatii u dzieci

Niskorosto$é

e diagnostyke niskorostosci u dzieci powinno przeprowadzac sie wg. ponizszego schematu:

Ocena swiadczen opieki zdrowotnej
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WAZNE!

1. Zapyta] o bdle gh poranne y Efowy esu rozrostowego OUN = jesli wywiad pozytywny, skieruj w trybie PILNYM do NEUROLOGA/ OKULISTY/na badanie
MR
zmmlmmﬂmm‘-m driecko spetnia kryteria 564/|UGR***, skieru] do poradni endokrynalogiczne] dia drieci w trybie PLANOWYM
3. Badanis fi ach dysmorfil | zaburzen proporg]l ciata = jedli obecne, skdenu] do poradni i dla diaci w trybie PLANOWYM (zespit Turnera,
zespit Noonan, zespdt Silvera-Russella,
Wolne tempo wzrastania lub brak danych | [ Prawidtowe t;mpo wzrastania |
v
Zle¢ badanie RTG ko$€ca nadgarstka i reki koficzyny
niedominujgcej w celu oceny wieku kostnego (BA)******
i;lo:b c:h :ne T:.:_'I Prawidtowe ¢
4 + BA opdiniony BA zgodny
(= 2 lat do wieku z wiekiem
| Oceri masg ciata dla HA**** | kalendarzowego) kalendarzowym
m Wykonaj krétki test z
Rozwai moiliwosé wystepowania | Prawidt | >890 ¢ ol —
chordb przewlektych iflub zaburzen
trawienia i wchtaniania — sderuj do — S
odpowiedniej poradni | wynik nieprawidiowy
INNE) | innych chordh
Skieruj w trybie PLANOWYM do ENDOKRYNOLOGA:
do poradni endokrynologicznej dla dzieci;
w przypadku istotnego niedoboru wzrostu i/lub Skieruj w trybie PILNYM do Dalsza obserwacja w POZ,
wyrainego pogorszenia pozycji centylowej rozwai ENDOKRYNOLOGA pomiar wzrostu za 6 miesiecy
POZ skierowanie na oddziat endokrynologii dzieciecej - oddziat endokrynologii dzieciecej

Opieka specjalistyczna (AOS, oddzialy{kliniki}l
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Wytyczne kliniczne

Poradnia endokrynologiczna

dla dzieci

Opieka specjalistyczna

Ocen steienie IGF-1

Prawidtowe HV | [ Wolne Hv |

Hiperglikemia

Skieruj w trybie PLANOWYM na oddziat

(A0S, oddziaty/kliniki)

endokrynologii dzieciecej — podejrzenie SNP
v

Zle€ 2 réine testy stymulacyjne
na wydzielanie GH******

—

- __‘-""-H
| GH prawidtowe (2 10 ng/ml) I | GH obnitone (<10 ng/ml) }—b O;:“w::;:l:::s::mw;h
Jl Prawidfowe] ’ Nieprawidiowe ]

[ prawidtowe | | obnitone |

e

Rozwat inne przyczyny
niskorostosci

A

r

| Zle¢ badanie MR przysadki

Zmiany organiczne

| Zlet test generacji somatomedyn |

[mﬁ

neurochirurgicznej?

wymagajjce interwencji

:13’“33-' Zle¢ badanie kariotypu

e  ariews

Kariotyp
m Slhlll: do prawidtowy Skieruj do GENETYKA: w celu
:u' ml LML oceny obecnosci %
Skieruj do CHIRURGA
- do rozwaienia
wycigcie gonad

e diagnostyke hiperglikemii u dzieci powinno przeprowadzac¢ sie wg. ponizszego schematu:
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DWSGiZS420.5 2025

Organizacja, rok, kraj/region

Wytyczne kliniczne

Prryczyny egrogenne?

Zapytaj o przyjmowanie lekdw:
steroiddw, tiazydaw, hormonu

Glikemia przygodna = 200 mg/dI? }—T—Pl Glikemia na czczo = 100 mg/dI? |
A

TAK

Silny stres?
(cigika infekcja, cigzki
stan dziecka, zabieg

Objawy cukrzycy?*

TAK

Oznacz 2-krotnie glikemie na czezo,

kaide oznaczenie innego dnia

TAK

Glikemia na czczo

Glikemia na czczo
100-125 mg/dl

2126 mg/dl
Oznacz powtdrnie glikemig
na czczo innego dnia

100-125 mg/dl

\nrum:, atypowych lekdw chirurgiczny?)
— TAK Glikemia na ezczo w dwéch S
TAK oznaczeniach = 126 mg/dl Glikemia na czczo
W NIE w kolejnym oznaczeniu
Zled OGTT****
Glikemiaz 200 mg/dl || Stetenie glukozy 140-200 mg/d| ‘l Stetenie glukozy < 140 mg/dl

wzmoione pragnienie, niezamierzona redul
Al i e ,

*0Objawy charakterystyczne dla cukrzycy: nasilona diureza,
kcja masy ciata (inne:

w 2. godzinie OGTT

w 2. godzinie OGTT

w 2. godzinie OGTT

sig zmian ropnych na
skérze i palnych d6 piciowych)
A J
Skieruj na oddziat diabetologii
IPOZ / izieciece] w trybie PILNYM / Skieruj do poradni diabetologiczne]
——
Y Opieka specjalistyunal

Suplementacja witaming D

Oceh miano pma:M:ia-!.GADA,
ICA, IAZA, IAA, ZnTa**#**

Nieobecne

Utrwalona cukrzyca przed
9. miesi

tycia?

Powtarzajaca sie nieprawidiowa
glikemia na czczo, nieznaczny prryrost
tejie glikemii podczas OGTT;

+ dodatni wywiad rodzinny?

wrrost glikemii w OGTT przy czesto
prawidiowym poziomie na czczo; brak
autoprzeciwciat; znaczny cukromocz,
dodatni wywiad rodzinny?

suplementacje witaming D u dzieci powinno przeprowadza¢ sige wg. ponizszego schematu:
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= e ==

Wiek 0-6 miesigey Od maja do wizednia %"P':m"'?fh nile jest
ale weigi
gdy spetniony jest warunek praebywania na
storicu z odkrytymi przedramionami
i podudziami > 15 min w godzinach 10:00=15:00,
bez kreméw z filtrem

Kontrola stetenia 25(0H)D Nie ma wskazai do Wiek 612 missl
e rutynowego oznaczania
po & tygodniach supl i 25(0H)D w surowicy
(w szpitalu) i w opiece ‘
Yy
Y
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Organizacja, rok, kraj/region Wytyczne kliniczne

‘ Schemat 2. Suplementacja witaming D w zaleznosci od stezenia 25(OH)D w surowicy ‘

Kontrolne oznaczenie Rozwai kontrolne cznaczenie Rozwati kontrolne oznaczenie
steienia 25(0H)D w surowicy stefenia 25(0H)D w surowicy stefenia 25(0H)D w surowicy
po 3 miesigcach po 6 miesigcach po 3 miesigcach
F 3 + + F 3
| supl ja byt prowad idtowo |
| |
25(0OH)D 25(0H)D 25(0OH)D 25(0OH)D 25(0OH)D 25(0OH)D 25(0OH)D
0-10 ng/ml > 10-20 ng/ml > 20-30 ng/ml >30-50 ng/ml >50-75 ng/ml | | >75-100 ng/ml || > 100 ng/ml
I | I p—— — o T ——

odpowiednia i dokonaj korekty — regularnode stosowania,

e L F
/ | L ey D l dawka, dobér sposob podazy witaminy D
| | I
Suplementacja byta prowadzona przy uzyciu
dawek wyiszych od rekomendowanych
Bezwzglednie przerwi]
Kontrolne cznaczenie stezenia suplementage

25({0H)D w surowicy
po 1-3 miesigcach terapii

Ocen kalcemie,
kalciurig oraz
monitoruj steienie
25(0H)D co miesiac do
uzyskania stezenia
25(0H)D = 50 ng/ml

J

Zaburzenia przemian wapnia i fosforu:
- Podejrzenie hipokalcemii

e Diagnostyka hipokalcemii w osrodku specjalistycznym obejmuje ocene stezenia wapnia, fosforanéw i magnezu w surowicy i w moczu oraz
stezenie PTH i aktywnych metabolitéw witaminy D wg. ponizszego schematu:
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Organizacja, rok, kraj/region Wytyczne kliniczne

Rozwai zaburzenia Skieruj do
‘wehtaniania, choroby TAK GASTROLOGA/
| Oznacz Ca catkowity w surowicy | watroby, choroby nerek, HEPATOLOGA/

j badania di NEFROLOGA
Prawidiowy |_Obizony*_|
Skieruj do
NEUROLOGA

NIEl
Stan po niedawnym usunieciu
tarczyey — podejrzenie
*potwierdi po skorygowaniu stefenia Ca *
catkowitego wagledem albumin lub
wiarygodnym oznaczeniu Ca zjonizowanego |

TAK

niedoczynnosci przytarczyc?

Oznacz Ca w moczu

Skieruj w trybie planowym/pilnym | ["yigii Wysoki
do ENDOKRYNOLOGA — ‘
‘oddziat endokrynologii lub poradnia po " doboru Mg ‘
endokrynologiczna dla dzieci T Dalsze leczenie
I POZ w zaleznosci ocimnu pacjenta | Skieruj do NEFROLOGA | . | I - w POZ

Oznacz: PTH, Ca, fosfor, Mg, kreatyn"ma w surowicy i w Il prébce moczu Opieka specjalistyczna
i/lub w DZM, stezenie albumin, 25(0H)D, 1,25(0H),D

(AOS, oddziaty/Kliniki)
Niski PTH Wysoki Przeanalizuj fosforany
W surowicy | moczu | 25(0H)D L | | 25(0H)D N/ |
<
W su mv:r‘i:v T W surowicy ‘T W surowicy J/N,
i W moczu | W moczu | W moczu prreanalizuj 1,25(0H},D -

]

Dalsza diagnestyla w celu ustalenia
zespét Di i [ 12500H1,0 ][ L2som0 L |

o Uzytecznym narzedziem diagnostycznym w diagnostyce hiperkalcemii jest frakcjonowane wydalanie wapnia (ang. fractional excretion of calcium,
FEca) na podstawie wartos$ci stezenia wapnia catkowitego w moczu (UCa), stezenia wapnia catkowitego w surowicy (SCa), stezenia kreatyniny
w moczu (UCr) oraz stezenia kreatyniny w surowicy (SCa).

praytarcayc, APS 1, zespét MELAS i in. ‘

b)  Podejrzenie hiperkalcemii

Skieruj do
NEFROLOGA
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Organizacja, rok, kraj/region Wytyczne kliniczne
Objawy Kliniczne — niemowigta i mate dzieci (< 2. roku zycia): > Podejrzenie hiperkalcemii ‘
brak apetytu, za ia, Sled; przyrost masy ciata i/lub P sl
1R SPENE SaParcis, UROS m"':fupﬂ“a aaa ',il:'e:;:pﬂ Jesli jest to mozliwe, oznacz ‘
drég moczowych, kamica nerkowa, nefrokalcynoza, szybko | Oznacz Ca catkowity w surowicy | TAK 25(0H)D w surowicy
zarastajace ciemie przednie, cechy dysmorfii, znieksztalcenia kostne
Objawy kliniczne - dzieci i mlodzie (2.-18. roku zycia): | Prawidlowe | | Podwyzszone* | [ 2soHp i | [ 2sionp |
brak apetytu, jadlowstret, nudnoéci, wymioty, béle brzucha, zaparcia, * v‘ ¥ ¥
B | B 4 Aoy : Postepowanie:
przyrost masy T - " ] N Kontynuacja
ciafa iflub tempo warastania, nawracajace infekcje drég moczowych, 'L !uule": € jawnej | z:r::::;k:::l:?::;: r:::j:l:f | suplementacji iz D
kamica nerkowa, nefrokalcynoza niper witamina D ~Suplementacja
NIE witaming D” (schemat 2)
# po skorygowaniu stezenia Ca i albumin lub
wiarygodnym oznaczeniu Ca zjonizowanego
(w cigzkiej kwasicy lub zasadowicy konieczne zbadanie stezenia Ca zjonizowanego) Skierui do poradrli endokrynologicznej, Normalizacja —
na SOR lub do szpitala 4——————  25(0H)D, Nmmall‘zaqa .
I (w leznosci od stanu klini cho ) ale Ca nadal 25(0H)D i kalcemii
v Opieka I

| . FTH"‘ lub N: : |‘_ Oznacz: Ca catkowite i PTH w surowicy jednoczesénie PTH 4: ialist
hiperkalcemia PTH-zaleina dodatkowe badania (fakultatywne, w zaleznosci od obrazu klinicznego): hiperkalcemia PTH-niezalezna | 5P €CIalistyczna
0s,

Ca zjonizowany, fosfor, magnez, kreatynina, Ca, fosfor, Mg, kreatynina
Przeanalizuj 25(0H)D odd2|aly/klln|k|)

Przeanalizuj 25(0H)D w |l prébce moczu iflub w DZM, stezenie albumin, proteinogram,
25(0H)D J lub N 25(0H)D

25(0OH)D, 1,25(0OH),D, PTHrP
Oblicz FE¢,
| przeanalizuj 1,25(0H),D | o T
rzedawkowanie

Rozeocniurlemeniaciel +->0,01 Norma — < 0,01 i i LIS
witaming D ¥ w przebiegu choroby 4 witaminy D
nowotworowej
Pierwotna nadczynnosé przytarczyc: m
. (o podiozu MEN1, v
MEN2A, MEN4, HPT-JT, FIHP

Niedobor 25(0H)D?
TAK

Postepowanie:
patrz algorytm
+ nabyta wtérna do choroby nerek (widrnie Choroby zwigzane z mutacja CasR : ermie | [+ Zespet wan »Suplementacja
pierwotna/trzeciorzedowa) *  rodzinna hiperkalcemia +  Nowotwory dodliwe ziarniniakowe SRETITE
o e e ciatowe] : hipokalciuryczna (FHH-1-3) ijajace sie (schemat 2)
i i (w iegu niedoboru witaminy D, || © ciezka pierwotna nadc?ynnas'é w thance kostnej
niedaczynnocl przytarczyc) przytarczyc noworodkéw (NSHPT) prowadzace do osteolizy

Tabela 24. Najwazniejsze zalecenia odnoszace si¢ do wnioskowanych swiadczen opieki zdrowotnej zawarte w odnalezionych wytycznych praktyki klinicznej — choroby
przytarczyc
Organizacja, rok, kraj/region | Wytyczne kliniczne
Populacja ogélna

International Workshop on Primary | Wytyczne dotyczgce oceny i leczenia pierwotnej nadczynnosci przytarczyc

:;I’:’/g:'rggzthyrmdlsm a) Diagnostyka pierwotnej nadczynnos$ci przytarczyc (PHPT)

e  PHPT hiperkalcemiczna:
Evaluation and Management of Primary v' podwyzszone stezenie wapnia w surowicy wzgledem albuminy w obecnosci podwyzszonego lub nieadekwatnie prawidiowego stezeniaPTH
Hyp erparathyroidism: Summary (test Il lub 1l generacji) potwierdzone w dwdch oznaczeniach w odstepie co najmniej 2 tygodni

Statementand Guidelines from the Fifth
International Workshop

Wytycne dotyczace oceny i leczenia
pierwoinej nadczynnosci przytarczyc:

e Rodznicowanie hiperkalcemii zpodwyzszonym PTH:
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Organizacja, rok, kraj/region

Wytyczne kliniczne

podsumowanie V Miedzynarodowych
Warsztatow

Metodyka: Wytyczne zostaty
opracowane przez zespoly ekspertow w
oparciu o kompleksowy przeglad
literatury. Podejscie GRADE
zastosowanowytgcznie do przegladéw
systematycznychdotyczacych leczenia
zachowawczego i chirurgicznego z
pominigciem procesu przechodzenia od
dowodoéw do rekomendacji.

Zrédta finansowania i  konflikt
interesé6w: Informacja dotyczaca
nieograniczonego wsparcia finansowego
od firm zewnetrznych z zastrzezeniem, ze
firmy te nie miaty Zadnego wplywu na
planowanie ani projektowanie projekiu,
przeprowadzanie przegladow, ocene
danych, przygotowywanie ani
recenzowanie manuskryptu, jego tres¢,
wnioski ani zalecenia zawarte w
ninigjszym dokumencie. W przypadku
czesci autorow zgtoszono konflikt
interesow.

Zrédto:
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/36245251/

v" rodzinna hiperkalcemia hipokalciuryczna (FHH): mozna p odejrzewac¢ u mtodszy ch pacjentéw z wskaznikiem klirensu wapnia/kreatyniny <0,01
i/lub dodatnim wywiadem rodzinnym w kierunku hiperkalcemii

v diuretyki tiazydowe oraz lit

v ektopowe wydzielanie PTH (bardzo rzadkie)

PHPT normokalcemiczna:
v

prawidtowo skorygowane stezenie wapnia catkowitego oraz wap nia zjonizowanego z podwyzszonym stezeniem intact PTH w 22 oznaczeniach
w okresie 3—-6 miesiecy po wykluczeniu wszystkich alternatywnych przyczyn wtérnej nadczynnosci przytarczyc

b)  Kryteria oceny klinicznej pacjentéw z PHPT
e  Ocenabiochemiczna: pomiar skorygowanego catkowitego wapnia w surowicy (wapnia zjonizowanego w przypadku podejrzenia normokal cemicznej
PHPT), fosforanu, intact PTH, 250HD, kreatyniny
e  Ocena ukfadu kostnego: absorpcjometria rentgenowska o podwadjnej energii (ang. dual-energy X-ray absorptiometry, DXA) w trzech lokalizacjach
(kregostup ledzwiowy, biodro, dalsza 1/3 ko$ci promieniowej), obrazowanie w kierunku ztaman kregow (ang. vertebral fracture assessment, VIFA)
lub RTG kregostupa, wskaznik mikroarchitektury beleczkowej kosci (ang. trabecular bone score, TBS), jesli dostepny
e Ocena nerek: eGFR lub — preferowany - klirens kreatyniny, ocena stezenia wapnia w dobowej zbiérce moczu oraz ocena biochemicanych
czynnikow ryzyka rozwoju kamicy nerkowej, obrazowanie w kierunku kamicy nerkowej/nefrokalcynozy
e  Objawy nieklasyczne (neuropoznawcze, dotyczace jakosci zycia, sercowo-naczyniowe): brak danych uzasadniajgcych rutynowag ocene
e Ocena genetyczna: nalezy rozwazy¢ u pacjentéw <30 r.z., z chorobg wielogruczotowa w wywiadzie lub na podstawie badan obrazowy ch ilub z
dodatnim wywiadem rodzinnym w kierunku hiperkalcemii lub choroby syndromicznej (ang. syndromic disease)
¢) Monitorowanie pacjentéw z PHPT, u ktérych nie zastosowano paratyreoidektomii (ang. parathyroidectomy. PTX)

Ocena biochemiczna: stezenie wapnia w surowicy oraz 25-hydroksywitaminy D (250HD), raz w roku; stezenie PTH w zaleznos$ci od wskazan
klinicznych

Ocena uktadu kostnego: absorpcjometria rentgenowska o podwajnej energii (ang. dual-energy X-ray absorptiometry, DXA) w trzech lokalizacjach
(kregostup ledzwiowy, biodro, dalsza 1/3 ko$ci promieniowej): co 1-2 lata, chyba ze gesto$¢ mineralna kosci (ang. bone mineral density, BMD) jest
prawidtowa; RTG kregostupa, VFA, TBS), jesli wystepujg wskazania kliniczne

Ocena nerek: klirens kreatyniny (preferowany wzgledem eGFR): raz w roku, obrazowanie jamy brzusznej (RTG, TK lub USG), jesli istiejg
wskazania kliniczne, dobowa zbiérka moczu pod katem oceny stezenia wapnia: jesli istniejg wskazania kliniczne

National Institute for Clinical
Excellence

NICE 2019

Hyperparathyroidism (primary):
diagnosis, assessment and initial
management

Nadczynnos¢ przytarczyc (pierwotna):
diagnostyka, ocena i leczenie
poczatkowe

Wytyczne dotyczace diagnostyki, oceny klinicznej i leczenia pierwotnej nadczynnosci przytarczyc

Badania diagnostyczne w opiece podstawowej

b) Pomiar stezenia wapnia w surowicy wzgledem albumin:

Nalezy wykona¢ pomiar stezeniawapniaw surowicy wzgledemalbuminu 0sébz ktérakolwiek z ponizszych cech, ktdre moggwskazywac na pierwotnag
nadczynnosc¢ przytarczyc:

objawy hiperkalcemii (pragnienie, czeste lub nadmierne oddawanie moczu, zaparcia)

osteoporoza lub przebyte ztamanie z powodu kruchosci kosci

kamica nerkowa

przypadkowe stwierdzenie podwyzszonego stezenia wapnia w surowicy wzgledem albumin (2,6 mmol/litr lub wiecej)

Nalezy rozwazy¢ wykonanie pomiaru stezenia wapnia w surowicy wzgledem albumin u 0s6b z przewlektymi, niezréznicowanymi objawami.

L]
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Organizacja, rok, kraj/region

Wytyczne kliniczne

Metodyka: Wytyczne opracowat
wielodyscyplinarny komitet ds.
wytycznych NICE w oparciu o przeglad
systematyczny dowodéw naukowych.
Site zalecenia i poziomjakosci dowodow
sformutowano wg GRADE.

Zrédta finansowania i konflikt
intereséw: Sfinansowane przez NICE
bez wsparcia finansowego ze zrédet
komercyjnych. Autorzy sktadali
os$wiadczenia o konflikcie intereséw
przed kazdym spotkaniem i
gtosowaniem.

Zrédto: www.nice.org.uk/guidance/ng132

Nie nalezy przeprowadza¢ pomiaru stezenia wapnia zjonizowanego podczas badania w kierunku pierwotnej nadczynnosci przytarczyc .

Nalezy powtdrzy¢ pomiar wapnia w surowicy wzgledem albumin co najmniej raz, jesli pierwszy pomiar wynosi:

2,6 mmol/litr lub wiecej lub

2,5 mmol/litr lub wiecej i wystepujg cechy pierwotnej nadczynnos$ci przytarczyc.
Decyzje o przeprowadzeniukolejnych pomiaréw nalezy podja¢ na podstawie poziomu wapnia w surowicy wzgledem albumin i objawow
wystepujacych u pacjenta.

Pomiar stezenia parathormonu

Pomiar stezenia parathormonu (PTH) nalezy wykona¢ u 0so6b, u ktdrych poziom wapnia w surowicy wzgledem albumin wynosi:

2,6 mmol/litr lub wiecej w co najmniej 2 oddzielnych pomiarach lub

2,5 mmol/litr lub wiecej w co najmniej 2 oddzielnych pomiarach i podejrzewa sie pierwotng nadczynno$¢ przytarczyc.

Podczas pomiaru PTH nalezy uzy¢ losowej probki i wykonaé jednocze$nie pomiar stezenia wapnia w surowicy wzgledem albumin.

Nie nalezy rutynowo powtarza¢ pomiaru PTH w podstawowej opiece zdrowotne;j.

Nalezy skonsultowa¢ sie ze specjalistg w zakresie leczenia pierwotnej nadczynnosci przytarczyc, jesli wynik pomiaru PTH u pacjenta:

znajduje sie powyzej potowy zakresu referencyjnego i podejrzewa sie pierwotng nadczynnos$¢ przytarczyc lub

znajduije sig ponizej potowy zakresureferencyjnego, a jednoczesnie stezenie wapnia w surowicy wzgledem albumin wynosi 2,6 mmol/l lub

wiecej.

Nie nalezy zleca¢ dalszych badan w kierunku pierwotnej nadczynnosci przytarczyc, jesli:

poziom PTH danej osoby miesci sie w zakresie referencyjnym, ale ponizej jego wartosci sSrodkowej oraz

stezenie wapnia w surowicy wzgledem albumin wynosi ponizej 2,6 mmol/litr.

Jesli stezenie PTH danej osoby znajduje sie ponizej dolnej granicy zakresu referencyjnego nalezy poszukac altematywnych rozpoznan, w tym w
kierunku nowotworu ztosliwego

L]

c)

Badania diagnostyczne w opiece ambulatoryjnej:

a) Oznaczenie stezenia witaminy D
e U os6b z prawdopodobnym rozpoznaniem pierwotngj nadczynnosci przytarczyc nalezy oznaczy¢ stezenie witaminy D i w razie potrzeby
zaproponowac suplementacje witaminy D.
b)  Wykluczenie rodzinnej hiperkalcemii hipokalciurycznej (ang. familial hypocalciuric hypercalcaemia)
. Celem odrdznienia pierwotnej nadczynnosci przytarczyc od rodzinnej hiperkalcemii hipokalciurycznej nalezy zmierzy¢ wydalanie wapnia z
moczem za pomocg jednego z ponizszych testow:
- ocena wydalania wapnia w dobowej zbiérce moczu
- ocenalosowego stosunku wydalania wapnia do kreatyniny przez nerki (ang. random renal calcium:creatinine excretion ratio)
- ocena losowego wskaznika klirensu wapnia do kreatyniny (ang. random calcium:creatinine clearance ratio)
c) Przeprowadzenie oceny po diagnozie

W przypadku osdb z potwierdzonym rozpoznaniem pierwotnej nadczynnos$ci przytarczyc nalezy przeprowadzié:

- ocene objawdw i choréb wspotistniejgcych
pomiar stezenia eGFR (ang. estimated glomerular filtration rate) lub stezenia kreatyniny w surowicy
badanie DXA (ang. dual-energy X-ray absorptiometry) odcinka ledzwiowego kregostupa, nasady dalszej kosci promieniowej i biodra

badanie USG dr6g moczowych.
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Organizacja, rok, kraj/region Wytyczne kliniczne

- wramach przeprowadzanej oceny po diagnozie komitet ekspertéw niezalecaprzeprowadzania pomiaru stezenia fosforanow, poniewaz
udoskonalenie testow PTH zmniejszyto ich przydatnosc¢

10.2. Szczegobtowe zestawienie otrzymanych opinii eksperckich

10.2.1. Oznaczenie stezenia wapnia w moczu

Tabela 25. Kluczowe przyczyny wskazywane przez ekspertéw, dla ktérych wnioskowane swiadczenie powinno lub nie powinno by¢é wdrozone do systemu ochrony
zdrowia

Ekspert/ towarzystwo Prof. dr hab. n. med. Matgorzata Mysliwiec
naukowe (Konsultant Wojewoédzka w dziedzinie endokrynologii i diabetologii dzieciecej dla wojew6dztwa pomorskiego)

Kluczowe przyczyny, | a) powinno by¢ wdrozone do systemu opieki zdrowotnej i finansowane ze srodkéw publicznych na poziomie ambulatoryjnej opieki s pecjalistycznej (AOS)

:}:igts‘:(rg:vgne Badaniewydalaniawapniaz moczem (dobowa kalciuria lub wskaznik Ca/Cr w prébce porannego moczu)jestjednym z kluczowych badan w diagnostyce wielu zaburzen gospodarki

badanie - Oznaczenie wapniowo-fosforanowej u dzieci. Jest to badanie tatwe do wykonania, powtarzalne, tanie.
stezenia wapnia Jest konieczne w trakcie opieki nad pacjentem z:

W moczu: 1. Podejrzeniem hiperkal cemii: kluczowe w réznicowaniu nadczynnosci przytarczyc (pierwotngj lub wtémej), rodzinnej hipokalciurycznej hiperkalcemii (FHH). Badanie Ca/Cr czesto
decyduje o rozpoznaniu FHH i pozwala unikna¢ niepotrzebnej operacji przytarczyc.

2. Podejrzeniemhipokalcemii u dzieci z niedoborem witaminy D, krzywica, zaburzeniami wchianiania - badanie Ca/Cr pomaga o ceni¢ stopien pobudzenia przytarczyci odpowiedz na
leczenie.

3. Zaburzeniami wzrastania, szczegdlnie udzieci z objawami sugerujgcymi krzywice, osteomalacje, zaburzeniagospodarki fosforanowej (np. hipofosfatemia sprzezonaz chromosomem
X - XLH), przewlekte choroby przewodu pokarmowego lub nerek - oznaczenie wapnia w moczu pozwala oceni¢, czy utrata wapnia z moczem nie przyczynia sie do zaburzen
mineralizacji.

4. Chorobami metabolicznymi kosci takimi jak hipofosfatemia (XLH, ARHP), nadczynno$¢ przytarczyc, wtérna nadczynno$¢ przytarczyc w chorobach przewlektych.

5. Do monitorowania leczenia d uzymi dawkami witaminy 25 OHD, aktywnymi postaciami witaminy D, preparatami wapnia, aby unikna¢ hiperkalciurii, nefrokalcynozy, uszkodzenia
nerek.

6. z objawami sugerujacymi zaburzenia gospodarki wapniowo-fosforanowej (béle kostne, poliuria), oraz dzie¢mi po dtugotrwatej steroidoterapii lub leczeniu onkologicznym.

b) nie powinno by¢ wdrozone do systemu opieki zdrowotnej i finansowane ze srodkéw publicznych na poziomie AOS

Zrédfo: opracowanie wiasne AOTMIT na podst. przekazanych opinii eksperckich i towarzystw naukowych

Tabela 26. Stanowisko wlasne w kwestii zalozenn wnioskowanego swiadczenia na poziomie AOS

Eksperci/ towarzystwa naukowe:

Whioskowane
;)adanvive Prof. dr hab. n. med. Matgorzata Mysliwiec

(Konsultant Wojewodzka w dziedzinie endokrynologii i diabetologii dzieciecej dla wojew6dztwa pomorskiego)

Stanowisko wlasne:
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Whnioskowane
badanie

Oznaczenie
stezenia wapnia
W moczu

Eksperci/ towarzystwa naukowe:

Prof. dr hab. n. med. Matgorzata Mysliwiec
(Konsultant Wojewodzka w dziedzinie endokrynologii i diabetologii dzieciecej dla wojew6dztwa pomorskiego)

Badaniewydalania wapnia zmo czem jestbardzo pomocne w diagnostyce zaburzeh gospodarki wapniowo-fosforanowej u dzieci. Jestto badanie stosowanew wybranych wskazaniach
u pacjentéwz nadmiarem lub niedoborem wapnia w surowicy. Nieprawidiowe prowadzenie le czenia ty ch p acjentdw moze prowadzi¢ do trwatego uszkodzenia n erek (nefrokalcynoza), a
w dalszej kolejnosci do dializoterapii. Pacjenci z tymi chorobami sg leczeni zarowno w poradniach nefrologicznych jak i endokrynologicznych dla dzieci.

Pozostate uwagi do wnioskowanego swiadczenia:

Jw. w tresci punktu dot. mocnych i stabych stron wnioskowanego badania

Zrédfo: opracowanie wlasne AOTMIT na podst. przekazanych opinii eksperckich i towarzystw naukowych

Tabela 27. Zastosowanie wnioskowanego swiadczenia w kontekscie priorytetow zdrowotnych, skutki nastepstw choroby lub stanu klinicznego okreslonego w Karcie
Swiadczenia, a takze istotnos¢ wnioskowanego swiadczenia

Whnioskowane
badanie

Eksperci/ towarzystwa naukowe:

Prof. dr hab. n. med. Malgorzata Mysliwiec
(Konsultant Wojewo6dzka w dziedzinie endokrynologii i diabetologii dzieciecej dla wojewodztwa pomorskiego)

Oznaczenie
stezenia wapnia
w moczu

Priorytety zdrowotne:

leczenie pacjentow geriatrycznych, niepetnosprawnych oraz niesamodzielnych
poprawa diagnostyki i leczenia chordb rzadkich

Uzasadnienie: Waph w moczu: poprawa diagnostyki i leczenia choréb rzadkich

Skutki nastepstw choroby lub stanu zdrowotnego okreslonego w Karcie Swiadczenia

niezdolnos$¢ do pracy
przewlekte cierpienie lub przewlekta choroba
obnizenie jakosci zycia

Uzasadnienie: Badaniaw/w sg wykonywanew celu zapobiegania rozwojowi powiktan p rowadzgcych do niepetnosprawnosci. Oznaczanie wapnia w moczu moze zapobiega¢ w kontroli
diugofalowej powstawaniu przewlektej choroby nerek, z dializoterapig witacznie.

Istotnosé¢:

ratujgca zycie i prowadzgca do poprawy stanu zdrowia
poprawiajgca jakos$¢ zycia bez istotnego wptywu na jego diugosc

Uzasadnienie: Wszystkie wnioskowane badania prowadzg do poprawy diagnostyki i leczenia a tym samy do poprawy stanu zdrowia pacjentéw.

Zrédfo: opracowanie wiasne AOTMIT na podst. przekazanych opinii eksperckich i towarzystw naukowych

Ocena swiadczen opieki zdrowotnej 88/106



Oznaczenie stezenia wapnia w moczu oraz oznaczenie stezenia fosforanéw w moczu — ocena zasadno$ci  DWSGiZS420.52025
zakwalifikowania $wiadczen jako $wiadczen gwarantowanych z zakresu ambulatoryjnej opieki spedalistycznej

Tabela 28. Weryfikacja wnioskowanych: zakresu opieki specjalistycznej oraz kryteriéw wigczenia pacjentéw do badar laboratoryjnych ujetyc hw przedmiotowej Karcie
Swiadczenia Opieki Zdrowotnej oraz wskazanie ewentualnych uwag lub sugestii dotyczacych tych zakresow i kryteriow

Prof. dr hab. n. med. Matgorzata Mysliwiec

Whioskowane e L . . T (Konsultant Wojew 6dzkaw dziedzinieendokrynologii i diabetologii dzieciecej dla wojewo6dztwa pomorskiego)
badanie Zakres opieki specjalistycznej, kryteriawtaczenia

Ewentualne uwagi do zakresu lub kryteriow wiaczenia

Weryfikacja zakresu i kryteriow wtaczenia pacjentow w przypadku wyboru pola ,,negatywna”

Oznaczenie Pacjenciw ambulatoryjnej opiece specjalistycznej pozytywna -
stezenia wapnia |z zakresuendokrynologii i diabetologii dzieciecej O negatywna
w moczu 9gay

Pacjencizniedoborem wzrostu, chorobami nerek, -
hipofosfatemig sprzezongzchromosomem X (XLH),
zaburzeniami gospodarki wapniowo-fosforanowej,
w szczegolnosci z nastepujgcymi rozpoznaniami
z kategorii ICD-10: E23.0,R62.9, E34.3, E20.0, E20.1, | hegatywna
E20.8, E20.9, E21.0, E21.1, E21.2, E21.3, E21.4,
E21.5, E55.0, E55.9, E58, E83.3, E83.5, E89.2

Zrédfo: opracowanie wlasne AOTMIT na podst. przekazanych opinii eksperckich i towarzystw naukowych

pozytywna

Tabela 29. Opinia odnosnie do aktualnej dostepnosci i sprawozdawania wnioskowanego badania diagnostyki laboratoryjnej

Prof. dr hab. n. med. Matgorzata Mysliwiec

Rodzaj badania Kwestia do doprecyzowania
e ! wWesH precyzowan! (Konsultant Wojew6dzkaw dziedzinie endokrynologii i diabetologii dzieciecej dla wojewoédztwa pomorskiego)
Oznaczenie Czy badanie stanowi obecnie element realizowanych | W wykazie badan laboratoryjnych finansowanych przez NFZ dla POZ widnigje ,iloSciowe oznaczanie wapnia” w moczu jako
stezenia wapnia w | $wiadczen gwarantowanych finansowanych ze [mozliwe skierowanie przez lekarza POZ. W AOS nie jest to badanie refundowane. Moze by¢é wykonywane w ramach
moczu Srodkdw p ublicznych (jezeli tak, prosze poda¢ na jakim | hospitalizacji jako element diagnostyki szpitainej, ale koszt jest wéwczas zawarty w ryczatcie hospitalizacji (grupa JGP).

poziomie opieki orazw jakichobszarach medycyny)

Za pomocy jakich procedur ICD-9/ $wiadczen | Badanieto jestsprawozdawane pod kodem90.59—Badaniachemiczne innych ptynéw ustrojowych, poniewaz w katalogu ICD-
gwarantowanych lub produktdw rozliczeniowych | 9: nie istnieje kod specyficzny typu ,0znaczenie stezenia wapnia w moczu”.
okreslonych przez NFZ jest ono sprawozdawane?

Zrédfo: opracowanie wlasne AOTMIT na podst. przekazanych opinii eksperckich i towarzystw naukowych

Tabela 30. Potencjalne problemy (kliniczne, systemowe, organizacyjne i in.) zwigzane z mozliwoscia realizacji wnioskowanego swiadczenia w AOS

Rodzaj badania Kwestia do doprecyzowania Prof. dr hab. n. med. Malgorzata Mysliwiec
) precy (Konsultant Wojew6dzkaw dziedzinie endokrynologii i diabetologii dziecigecej dla wojewédztwa pomorskiego)
Obecne problemy (kliniczne, systemowe, Jest to badanie niezbedne do pracy w poradni endokrynologicznej dla dzieci.
organizacyjne i inne), ktére moze rozwigzaé Obecne problemy kliniczne to:

26 £23.0 - niedoczynno$é przysadki, R62.9 - brak oczekiwanego prawidfowego rozwoju fizjologicznego, nieokreslony, E34.3 - niskorosto$é niesklasyfikowana gdzie indziej, E31 - zaburzenia wielogriczobwe,
E20.0 - niedoczynno$¢ przytarczyc idiopatyczna, E20.1 - niedoczynno$¢ przytarczyc rzekoma, E20.8 - niedoczynno$c przytarczyc, inna, E20.9 - niedoczynno$c przytarczyc, nieokreslona, E21.0 - pierwotna
nadczynnosc przytarczyc, E21.1- wtdma nadczynno$¢ przytarczyc niesklasyfikowana gdzie indziej, E21.2 - nadczynno$¢ przytarczyc, inna, E21.3- nadczynno$¢ przytarczyc, nieokreslona, E21.4- inne okresone
choroby przytarczyc, E21.5- choroby przytarczyc, nieokreslone, E55.0 - krzywica, czynna, E55.9 - niedobdr witaminy D, nieokreslony, E58 - niedobor pokarmowy wapnia, E83.3 - zaburzenia przemian fosfory,
EB83.5 - zaburzenia przemian wapnia, E89.2 - pozabiegowa niedoczynno$¢ przytarczyc
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Rodzaj badania

Kwestia do doprecyzowania

Prof. dr hab. n. med. Malgorzata Mysliwiec
(Konsultant Wojew odzkaw dziedzinie endokrynologii i diabetologii dzieciecej dla wojew6dztwa pomorskiego)

Oznaczenie
stezenia  wapnia
w moczu

wprowadzenie wnioskowanegobadania diagnostyki
laboratoryjnej do wykazu $wiadczen gwarantowanych

1.Brak mozliwosci prawidtowej diagnaostyki hiperkalcemii i hipokalcemii u dzieci (badanie jest kluczowe dla rozpoznania rodzinnej
hiperkalciurii)

2.Jest to badanie potrzebne w diagnostyce pierwotnej nadczynnosci przytarczyc i rodzinnej hipokalciurycznej hiperkalcemii —
oznaczeniawskaznika wapniowo-kreatyniowego w moczujest jedynym nieinwazyjnym testem réznicujgcym te choroby
3. Monitoring skutecznosci i bezpieczenstwa suplementacji witaminy D i wapnia

Wzrost hiperkalciurii jest pierwszym sygnatem toksycznosci witaminy D, zanim pojawi sie hiperkalcemia u dzieci leczonych z
powodu krzywicy, choréb nerek

4. Ocena powiktan terapii rekombinowanym hormonem przytarczyc, kalcymimetykami lub fosforanami - w tych terapiach
hiperkalciuria jest podstawowym parametrem bezpieczenstwa.

Obecne problemy systemowe:

1. Mozliwe ograniczenie potrzeby hospitalizacji

2. Mozliwa redukcja niepotrzebnych konsultacji nefrologicznych, ortopedycznych, metabolicznych — brak moZiwosci wykonania
badania powoduje kierowanie do innych poradni specjalistycznych celem diagnostyki (kolejki, zbedne koszty i obcigzenia
systemu.

Obecne problemy organizacyjne:

1.Koszty badania po stronie rodzicow

2.Utrudniona realizacja zalecen towarzystw naukowych w zakresie prowadzenia leczenia

3.Mozliwa poprawa jakosci kontroli pacjentow z chorobami rzadkimi: FHH, ADH1, idiopatyczna hiperkalciuria, choroby nerek,
krzywice FGF-23-zalezne

Obecne problemy epidemiologiczne i zdrowia publicznego

1.Pézne wykrywanie kamicy i nefrokalcynozy u dzieci

2.Poprawa kontroli bezpieczenstwa suplementaciji witaminy D w populacji dzieciecej - obecnie czes¢ dzieci otrzymuje zbytduze
dawki witaminy D, a hiperkalciuria jest pierwszym objawem toksycznosci.

Potencjalne problemy (kliniczne, systemowe,
organizacyjneiinne)

Po stronie pacjentabrak probleméw, po stronie NFZ przesuniecie kosztdw z hospitalizacji na opieke ambulatoryjng

Zrédio: opracowanie wiasne AOTMIT na podst. przekazanych opinii eksperckich i towarzystw naukowych

Tabela 31. Swiadczenia opcjonalne aktualnie stosowane we wnioskowanych wskazaniach oraz liczba pacjentéw objetych ich realizacja

Rodzaj badania

Prof. dr hab. n. med. Malgorzata Mysliwiec

(Konsultant Wojewo6dzka w dziedzinie endokrynologii i diabetologii dzieciecej dla wojewoédztwa pomorskiego)

Opcjonalne swiadczenia

Liczba pacjentéw objetych

opcjonalnym $wiadczeniem Krotkie uzasadnienie i/lub odpowiednie referencje bibliograficzne

Oznaczenie
stezenia wapnia
w moczu

Najtansze: brak

Najskuteczniejsze: Oznaczenie stezenia wapnia w
moczu

— 1.Haffner D, Emma F, Eastwood DM, Biosse Duplan M, Bacchetta J, Schnabel D, Wicart P, Bockenhauer D,
Santos F, Levtchenko E, Harvengt P, Kirchhoff M, Di Rocco F, Chaussain C, Brandi ML, Savendahl L, Briot K,
Kamenicky P, Rejnmark L, Linglart A. Clnical practice recommendations forthe diagnosis and management of
X-linked hypaophosphataemia. Nat Rev Nephrol 2019 Jul;15(7):435-455. doi: 10.1038/s41581-019-0152-5.

Ocena swiadczen opieki zdrowotnej

90/106




Oznaczenie stezenia wapnia w moczu oraz oznaczenie stezenia fosforanéw w moczu — ocena zasadno$ci  DWSGiZS420.52025
zakwalifikowania $wiadczen jako $wiadczen gwarantowanych z zakresu ambulatoryjnej opieki spedalistycznej

Prof. dr hab. n. med. Matgorzata Mysliwiec
(Konsultant Wojewodzka w dziedzinie endokrynologii i diabetologii dzieciecej dla wojewodztwa pomorskiego)

Rodzaj badania
Opcjonalne swiadczenia Ig:::zjgza?:;ﬁgw;d%?g){:g Krétkie uzasadnienie i/lub odpowiednie referencje bibliograficzne

2.Haffner D, Emma F, Seefried L, Hogler W, Javaid KM, Bockenhauer D, Bacchetta J, Eastwood D, Biosse
Duplan M, Schnabel D, Wicart P, Ariceta G, Levichenko E, Harvengt P, Kirchhoff M, Gardiner O, Di Rocco F,
Chaussain C, Brand ML, Savendahl L, Briot K, Kamenicky P, Rejnmark L, Linglart A. Clinical practice
recommendations for the diagnosis and

management of X-linked hypophosphataemia. Nat Rev Nephrol. 2025 May;21(5):330-354. doi:
10.1038/541581-024-00926-x. Epub 2025 Jan 15. Erratumin: Nat Rev Nephrol. 2025 May;21(5):355. doi:
10.1038/s41581-025-00939-0.

3.Jakubowska-Pietkiewicz, E. "Calcium-phosphate metabolism— selected disorders in children." Pediatric
Endocrinology Diabetes and Metabadlism, vol. 30, no. 4, 2024, pp. 169-173. doi:10.5114/pedm.2024.146682.

Rekomendowane: Oznaczenie stezenia wapnia w [— jw.
moczu

Zrédio: opracowanie wiasne AOTMIT na podst. przekazanych opinii eksperckich i towarzystw naukowych

Tabela 32. Proponowane warunki realizacji wnioskowanego badania

Rodzai badania Prof. dr hab. n. med. Matgorzata Mysliwiec
: (Konsultant Wojewoédzka w dziedzinie endokrynologii i diabetologii dzieciecej dla wojewodztwa pomorskiego)

Oznaczenie Wskazane umozliwienie wykonywania badania w poradniach dzieciecych: endokrynologicznej, diabetologicznej, nefrologicznej
stezenia wapnia | jest badanie wykonywane w standardowych laboratoriach medycznych
w moczu L . . i . o
Nie jest konieczne wprowadzanie szczeg6towych warunkéw realizacji
Planowana liczba wykonywanych badan rocznie: jw. [Komentarz analityczny: patrz rozdziat 4.6]

Zrédio: opracowanie wiasne AOTMIT na podst. przekazanych opinii eksperckich i towarzystw naukowych

Tabela 33. Dowody naukowe (badania lub rejestry kliniczne, opracowania wtérne jak przeglady systematyczne, raporty oceny technologii medycznych, wytyczne praktyki
klinicznej, modelowe rozwigzania organizacyjne w innych krajach itp.), ktére powinny zosta¢ uwzglednione w niniejszym procesie oceny
. . Prof. dr hab. n. med. Malgorzata Mysliwiec
Rodzaj badania N T o o APy Py eyl .
(Konsultant Wojewoédzka w dziedzinie endokrynologii i diabetologii dzieciecej dla wojewodztwa pomorskiego)

Oznaczenie Pismiennictwo naukowe:
stezenia wapnia |1 MeherD, AgarwalV, Das S, Choudhury A, Sahoo D, Sahu SK, Prusty B, Das B. Idiopathic Hypercalciuria: A Comprehensive Review ofClinical Insights and Management Strategies.

W moczu Cureus. 2025 Apr 5;17(4):e81778. doi: 10.7759/cureus.81778.
2. Penido, M. G., Alon, U. S. (2012). Bone disease in pediatric idiopathic hypercalciuria. Pediatric Nephrology, 27, 1965-1973. doi: 10.1007/s00467-012-2139-5

3. Stokes, V. J., Nielsen, M. F., Hannan, F. M., & Thakker, R. V. (2017). Hypercalcemic disorders in children. Joumal of Bone and Mineral Research, 32(11), 2157-2170. doi:

10.1002/jbmr.3210
4. Lietman, S. A. (2017). Hypercalcemia in children and adolescents. Current Opinion in Pediatrics, 29(4), 486—492. do:10.1097/MOP.0000000000000514

Zrédio: opracowanie wiasne AOTMIT na podst. przekazanych opinii eksperckich i towarzystw naukowych
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Tabela 34. Koszt jednostkowy wnioskowanego badania

Rodzaj badania

Prof. dr hab. n. med. Matgorzata Mysliwiec
(Konsultant Wojewodzka w dziedzinie endokrynologii i diabetologii dzieciecej dla wojew6dztwa pomorskiego)

Oznaczenie 11-30 ztotych

stezenia wapnia
W moczu

Zrédta

: strony internetowe laboratoriow wykonujgcych badania komercyjnie

Zrédio: opracowanie wiasne AOTMIT na podst. przekazanych opinii eksperckich i towarzystw naukowych

Tabela 35. Mocne i stabe

strony wnioskowanego swiadczenia opieki zdrowotnej ,,Oznaczenie stezenia wapnia w moczu”

Perspektywa:

Prof. dr hab. n. med. Matgorzata Mysliwiec
(Konsultant Wojewo6dzka w dziedzinie endokrynologii i diabetologii dzieciecej dla wojewodztwa pomorskiego)

Mocne strony / Korzysci

pacjentéw

1.Wczesniejsze i doktadniejsze rozpoznanie zaburzeh gospodarki wapniowej
. Mniejsze obcigzenie finansowe
. Ograniczenie koniecznosci hospitalizacji tylko w celu diagnostyki
. Bezpieczniejsze prowadzenie leczenia

Swiadczeniodawcow /
systemu ochrony zdrowia

. Petna i zgodna ze standardami diagnostyka w AOS
. Redukcja niepotrzebnych hospitalizacji i konsultacji specjalistycznych

perspektywy ptatnika
publicznego

.Zmniejszenie liczby hospitalizacji i kosztoéw z nimi zwigzanych

. Wczesne wykrywanie choréb rzadkich = mniejsze koszty dtugoterminowe
. Ujednolicenie krajowego standardu diagnostyki

. Zmniejszenie ilosci niepotrzebnych badan obrazowych

. Kontrola nad bezpieczenstwem suplementacji witaminy D w populacji

Stabe strony / Ograniczeni

2
3
4
1
2
3. Uporzadkowanie $ciezki diagnostycznej
1
2
3
4
5
a

i ryzyka

pacjentow

1. Problem z pobraniem moczu u najmtodszych dzieci
2. Mozliwos¢ koniecznosci powtdrzenia badania.

Swiadczeniodawcow /
systemu ochrony zdrowia

1. Wieksza liczba badan w laboratoriach

perspektywy ptatnika
publicznego

1. Poczatkowy wzrost liczby badan i kosztéw
2. Konieczno$¢ okreslenia standardéw wykonania i rozliczenia

3. Ryzyko nadmiernego zlecania

Zrédfo: opracowanie wiasne

AOTMIT na podst. przekazanych opinii eksperckich i towarzystw naukowych
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10.2.1.

Oznaczenie stezenia fosforanéw w moczu

Tabela 36. Kluczowe przyczyny wskazywane przez ekspertéw, dla ktérych wnioskowane swiadczenie powinno lub nie powinno byé wdrozone do systemu ochrony

zdrowia
Ekspert/ towarzystwo Prof. dr hab. n. med. Matgorzata Mysliwiec
naukowe (Konsultant Wojewoédzka w dziedzinie endokrynologii i diabetologii dzieciecej dla wojew6dztwa pomorskiego)
Kluczowe przyczyny, [ a) powinno by¢ wdrozone do systemu opieki zdrowotnej i finansowane ze srodkéw publicznych na poziomie ambulatoryjnej opieki s pecjalistycznej (AOS)
dla ktérych

whnioskowane
badanie - Oznaczenie
stezenia fosforanow
W moczu:

Oznaczenie fosforanéww mo czu (najczesciej: dobowe wydalanie fosforandw ub wspdtczynnik TRP/FEP — tubular reabsorption of phosphate / fractional excretion of phosphate) jest
kluczowe w diagnostyce zaburzen gospodarki fosforanowej, krzywicy, chorébkoscii zaburzen funkcji kanalikow nerkowych. Jest to badanie tatwe do wykonania, powtarzalne, tanie.

W poradni endokrynologicznej dla dzieci moze by¢ przydatne u:

1. Dzieci z krzywica hipofosfatemiczng (szczegolnie XLH — X-linked hypophosphatemia). Badanie TRP/FEP i fosforanéw w moczu jest konieczne do rozpoznania i monitorowania
leczenia. W XLH wystepuje: niskie stezenie fosforu we krwi, podwyzszone wydalanie fosforanéw w moczu, wysoki FGF-23.

Jest to jedno z gtéwnych badan uwzglednionych w monitorowaniu tej choroby w ramach programu lekowego B.151

2. Dzieci zkrzywica o innej etiologii (genetyczna/ nabyta): krzywicaz niedoboru witaminy D, krzywicg spowodowang defektem w kanalikach nerkowych, krzywica hipofosfatemicang z
mutacjg PHEX, DMP1, ENPP1, SLC34A3 3. Dzieci z zaburzeniami wzrastania o niejasnej etiologii

4. Dzieci z zaburzeniami funkcji kanalikow nerkowych (tubulopatie) jak zesp6t Fanconiego, zesp 6t Barttera / zesp6t Gitelmana, nefropatie polekowe

5. Dzieci z chorobami endokrynologicznymi jak nadczynnos¢ p rzytarczyc (pierwotnai wtéma), niedoczynno$é przytarczyc/ p seudohipoparatyreoidyzm, zespét Cushinga, diugotrwata
steroidoterapia

6. Dzieci z zaburzeniami metabolicznymi kosci jak osteomalacja, osteoporoza i niska masa kostna u dzieci

7. Dzieci z chorobami przewlektymi wptywajgcymi na wchtanianie fosforu jak choroby przewodu pokarmowego, przewlekte choroby n erek (stadium 1-3)

8. Do monitorowania terapii u d zieci leczonych preparatami fosforu, witaming D lub aktywnymi analogami, burosumabem - Wydalanie fo sforandw jest kluczowe, by oceni¢ odpowiedz
na leczenie XLH (szczegdlnie przy terapii burosumabem), skutecznos$¢ leczenia preparatami fosforu.

b) nie powinno by¢ wdrozone do systemu opieki zdrowotnej i finansowane ze srodkéw publicznych na poziomie AOS

Zrédfo: opracowanie wlasne AOTMIT na podst. przekazanych opinii eksperckich i towarzystw naukowych

Tabela 37. Stanowisko wiasne w kwestii zalozen wnioskowanego swiadczenia na poziomie AOS

Oznaczenie stezenia fosforanéw w moczu:

Rodzaj badania

Prof. dr hab. n. med. Matgorzata Mysliwiec
(Konsultant Wojewo6dzka w dziedzinie endokrynologii i diabetologii dzieciecej dla wojewédztwa pomorskiego)

Oznaczenie

Stanowisko wlasne:

stezenia
fosforanow
W moczu

Oznaczenie fosforanéww moczu stosowanejest w diagnostyce zaburzen gospodarki fosforanowsj, krzywicy, chorobach kosci. Wykonywane jest u pacientdw z hipofosfatemie sprzezong
z chromosomem X (program lekowy B.151) leczonych burosumabem (ocena skutecznosci leczenia), osteoporozag oraz w trakcie monitorowania leczenia krzywicy o

roznej etiologii. Z tego wzgledu jest to badanie niezbedne w poradni endokrynologicznej dla dzieci

Pozostate uwagi do wnioskowanego swiadczenia:

Jak w tresci punktu dot. mocnych i stabych stron wnioskowanego badania

Zrédfo: opracowanie wlasne AOTMIT na podst. przekazanych opinii eksperckich i towarzystw naukowych
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Tabela 38. Zastosowanie wnioskowanego swiadczenia w kontekscie priorytetéw zdrowotnych, skutki nastepstw choroby lub stanu klinicznego okreslonego w Karcie
Swiadczenia, a takze istotnos¢ wnioskowanego swiadczenia

Rodzaj badania

Eksperci/ towarzystwa naukowe:

Prof. dr hab. n. med. Matgorzata Mysliwiec
(Konsultant Wojewo6dzka w dziedzinie endokrynologii i diabetologii dzieciecej dla wojew6dztwa pomorskiego)

Oznaczenie
stezenia
fosforanéw
w moczu

Priorytety zdrowotne:

leczenie bélu
leczenie pacjentow geriatrycznych, niepetnosprawnych oraz niesamodzielnych
poprawa diagnostyki i leczenia choréb rzadkich

Uzasadnienie: Fosforany w moczu i FGF 23: wczesne rozpoznanie moze zapobiec powiktaniom zwigzanym z niepetnosprawnoscia i bélem,

Skutki nastepstw choroby lub stanu zdrowotnego okreslonego w Karcie Swiadczenia

niezdolnos¢ do pracy
przewlekte cierpienie lub przewlekta choroba
obnizenie jako$ci zycia

Uzasadnienie: Badania w/w sg wykonywane w celu zapobiegania rozwojowi powikian prowadzacych do niepetnosprawnosci. U pacjentdw z hipofosfatemig i krzywicami nieleczonych
lub nieprawidtowo leczonych moze dojs¢ do rozwoju zaburzen uktadu ruchu i wystepowania przewlektego bolu zaburzajgcego codzienne funkcjonowanie.

Istotnosé:

ratujgca zycie i prowadzgca do poprawy stanu zdrowia
poprawiajgca jako$¢ zycia bez istotnego wptywu na jego diugosc¢

Uzasadnienie: Wszystkie wnioskowane badania prowadzg do poprawy diagnostyki i leczenia a tym samy do poprawy stanu zdrowia pacjentow.

Zrédfo: opracowanie wlasne AOTMIT na podst. przekazanych opinii eksperckich i towarzystw naukowych

Tabela 39. Weryfikacja wnioskowanych: zakresu opieki specjalistycznej oraz kryteriéw wiaczenia pacjentéw do badar laboratoryjnych ujetych w przedmiotowej Karcie
Swiadczenia Opieki Zdrowotnej oraz wskazanie ewentualnych uwag lub sugestii dotyczacych tych zakresow i kryteriéw

Whnioskowane
badanie

Prof. dr hab. n. med. Matgorzata Mysliwiec
(Konsultant Wojewédzkaw dziedzinieendokrynologii i diabetologii dzieciecej dla wojewoédztwa pomorskiego)

Zakres opieki specialistycznej, kryteriawtaczenia®”
Ewentualne uwagi do zakresu lub kryteriow wiaczenia

Weryfikacja zakresu i kryteriow wiaczenia pacjentow w przypadku wyboru pola , negatywna”

Pacjenci z zakresu endokrynologii dzieciecej X pozytywna Czy nie dopisac¢ ,i diabetologii dzieciecej”

27 E£23.0 - niedoczynno$é przysadki, R62.9 - brak oczekiwanego prawidfowego rozwoju fizjologicznego, nieokreslony, E34.3 - niskorosto$é niesklasyfikowana gdzie indziej, E31 - zaburzenia wielogriczobwe,
E20.0 - niedoczynno$¢ przytarczyc idiopatyczna, E20.1 - niedoczynno$¢ przytarczyc rzekoma, E20.8 - niedoczynno$c przytarczyc, inna, E20.9 - niedoczynno$c przytarczyc, nieokreslona, E21.0 - pierwotna
nadczynnosc przytarczyc, E21.1- wtdma nadczynno$¢ przytarczyc niesklasyfikowana gdzie indziej, E21.2 - nadczynno$¢ przytarczyc, inna, E21.3- nadczynno$¢ przytarczyc, nieokreslona, E21.4- inne okresone
choroby przytarczyc, E21.5- choroby przytarczyc, nieokreslone, E55.0 - krzywica, czynna, E55.9 - niedobdr witaminy D, nieokreslony, E58 - niedobor pokarmowy wapnia, E83.3 - zaburzenia przemian fosfory,
EB83.5 - zaburzenia przemian wapnia, E89.2 - pozabiegowa niedoczynno$¢ przytarczyc
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Whnioskowane
badanie

Zakres opieki specjalistycznej, kryteriawtaczenia?”

Prof. dr hab. n. med. Malgorzata Mysliwiec
(Konsultant Wojew 6dzkaw dziedzinieendokrynologii i diabetologii dzieciecej dla wojewo6dztwa pomorskiego)

Ewentualne uwagi do zakresu lub kryteriow wiaczenia

Weryfikacja zakresu i kryteriow wiaczenia pacjentow w przypadku wyboru pola ,,negatywna”

Oznaczenie
stezenia
fosforanow
W moczu

O negatywna

Pacjencizniedoborem wzrostu, chorobami nerek,
hipofosfatemig sprzezongz chromosomem X (XLH),
zaburzeniami gospodarki wapniowo-fosforanowej, w
szczegolnosci z nastgpujgcymi rozpoznaniami z
kategorii ICD-10: E23.0, R62.9, E34.3, E20.0, E20.1,
E20.8, E20.9, E21.0, E21.1, E21.2, E21.3, E21 .4,
E21.5, E55.0, E55.9, E58, E83.3, E83.5, E89.2

Rozpoznania z kategorii ICD - 10:

R62.9, E23.0, E34.3, E20.0, E20.1, E20.8, E.20.9, E21.0,
E21.1,E21.2,E21.3,E21.4,E21.5, E55.0, E55.9,E58, E833,
E83.5, E89.2,M81.0,M81.9, F50.0, E41,E10.1,E11.1, E67.3,
E83.3 E31.0, E34.8, E34.9

pozytywna
O negatywna

Zrédfo: opracowanie wlasne AOTMIT na podst. przekazanych opinii eksperckich i towarzystw naukowych

Tabela 40. Opinia odnos$nie do aktualnej dostepnosci i sprawozdawania wnioskowanego badania diagnostyki laboratoryjnej

Rodzaj badania

Kwestia do doprecyzowania

Prof. dr hab. n. med. Matgorzata Mysliwiec
(Konsultant Wojew 6dzkaw dziedzinie endokrynologii i diabetologii dzieciecej dla wojew6dztwa pomorskiego)

Oznaczenie
stezenia
fosforanéw
W moczu

Czy badanie stanowi obecnie element realizowanych
Swiadczen gwarantowanych finansowanych ze
$rodkoéw publicznych (jezeli tak, prosze poda¢ na jakim
poziomie opieki orazw jakichobszarach medycyny)

Badanie nie jest refundowane przez NFZ w standardowej opiece ambulatoryjnej (POZi AOS). Moze byé wykonywane w ramach
hospitalizacji jako element diagnostyki szpitalnej, ale koszt jest wowczas zawarty w ryczatcie hospitalizacji (grupa JGP).

Za pomocg jakich procedur ICD-9/ $wiadczen
gwarantowanych lub produkidw rozliczeniowych
okreslonych przez NFZ jest ono sprawozdawane?

Badanieto jest sprawozdawane pod kodem90.59 - Badaniachemiczne innych plyndw ustrojowych, poniewaz w katalogu ICD-
9: nie istnieje kod specyficzny typu ,0znaczenie stezenia fosforanéw w moczu”.

Zrédio: opracowanie wiasne AOTMIT na podst. przekazanych opinii eksperckich i towarzystw naukowych

Tabela 41. Potencjalne problemy (kliniczne, systemowe, organizacyjne i in.) zwigzane z mozliwoscia realizacji wnioskowanego swiadczenia w AOS

Rodzaj badania

Kwestia do doprecyzowania

Prof. dr hab. n. med. Matgorzata Mysliwiec
(Konsultant Wojew6dzkaw dziedzinie endokrynologii i diabetologii dzieciecej dla wojewoédztwa pomorskiego)

Oznaczenie
stezenia
fosforanéw
W moczu

Obecne problemy (kliniczne, systemowe,
organizacyjneiinne), ktére moze rozwigzaé
wprowadzenie wnioskowanegobadania diagnostyki
laboratoryjnej do wykazu $wiadczen gwarantowanych
AOS

Obecne problemy kliniczne:

1. Brak mozliwosci oznaczenia fosforanéw w moczu stanowi ograniczenie jakosci i kompletnosci diagnostyki F GF-23-
zaleznych hipofosfatemii (XLH, ADHR, ARHR, TIO)

2. Brak mozliwosci obliczenia TmP/GFR, ktory jest potrzebny w diagnosty ce hipofosfatemii, monitorowaniu terapii fosforanamii
aktywnymi postaciami witaminy D, kontroli leczenia burosumabem, réznicowaniu choréb F GF-23-zaleznychvs niezaleznych.
3. Brak petnej diagnostyki krzywic (w tym krzywic opornych na witamine D)

4. Problem z monitorowaniem leczenia burosumabem (w XLH) - konsensusy rekomendujg wykonywanie okresowej kontroli
fosforanéw w moczu, kontroli TmP/GFR.

Obecne problemy systemowe:

1. Nadmierne kierowanie do innych poradni szpitala do diagnostyki (jedno- i wielodniowej)

2. Koszty badania po stronie rodzicow

Ocena swiadczen opieki zdrowotnej
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Rodzaj badania

Kwestia do doprecyzowania

Prof. dr hab. n. med. Matgorzata Mysliwiec

(Konsultant Wojew odzkaw dziedzinie endokrynologii i diabetologii dzieciecej dla wojew6dztwa pomorskiego)

Obecne problemy organizacyjne:

1. Brak mozliwos$ci prowadzenia petnej diagnostyki w jednej poradni
Obecne problemy zdrowia publicznego

1.0po6mienia w rozpoznawaniu rzadkich chorob metabolicznych i rozwdj niepetnosprawnosci (ryzyko trwalych powikian

kostnych i nerkowych).

Potencjalne problemy (kliniczne, systemowe,
organizacyjneiinne)

Po stronie pacjentabrak probleméw, po stronie NFZ przesuniecie kosztdw z hospitalizacji na opieke ambulatoryjng

Zrédfo: opracowanie wlasne AOTMIT na podst. przekazanych opinii eksperckich i towarzystw naukowych

Tabela 42. Swiadczenia opcjonalne aktualnie stosowane we wnioskowanych wskazaniach oraz liczba pacjentéw objetych ich realizacja

Rodzaj badania

Prof. dr hab. n. med. Matgorzata Mysliwiec
(Konsultant Wojewodzka w dziedzinie endokrynologii i diabetologii dzieciecej dla wojewoédztwa pomorskiego)

Opcjonalne swiadczenia

Liczba pacjentow objetych
opcjonalnym swiadczeniem

Krétkie uzasadnienie i/lub odpowiednie referencje bibliograficzne

Oznaczenie
stezenia
fosforanow
W moczu

Najtansze: brak

Najskuteczniejsze: Oznaczenie stezenia fosforanow w
moczu + dodatkowe oznaczenia laboratoryjne

1. Haffner D, Emma F, Eastwood DM, Biosse Duplan M, Bacchetta J, Schnabel D, Wicart P, Bockenhauer
D, SantosF, Levichenko E, Harvengt P, Kirchhoff M, Di Rocco F, Chaussain C, Brandi ML, Savendahl L,
Briot K, Kamenicky P, Rejnmark L, Linglart A. Clinical practice recommendations for the diagnosis and
management of X-linked hypophosphataemia. Nat Rev Nephrol.2019 Jul;15(7):435-455. doi:
10.1038/s41581-019-0152-5.

2. Haffner D, Emma F, Seefried L, Hégler W, Javaid KM, Bockenhauer D, Bacchetta J, Eastwood D, Biosse
Duplan M, Schnabel D, Wicart P, Ariceta G, Levichenko E, Harvengt P, Kirchhoff M, Gardiner O, Di Rocco
F, Chaussain C, Brandi ML, Savendahl L, Briot K, Kamenicky P, Rejnmark L, Linglart A. Clinical practice
recommendations for the diagnosis and management of X-inked hypophosphataemia. Nat Rev Nephrol.
2025 May; 21(5):330-354. doi: 10.1038/5s41581- 024-00926-x. Epub 2025 Jan 15. Erratum in: Nat Rev
Nephrol.

2025 May;, 21(5):355. doi: 10.1038/s41581-025-00939-0. 3. Jakubowska-Pietkiewicz, Elzbieta. "Calcium-
phosphate metabolism — selected disorders inchidren.” Pediatric Endocrinology Diabetes and Metabolism,
vol. 30, no. 4, 2024, pp. 169-173. doi:10.5114/pedm.2024.146682.

4. Jan de Beur, Suzanne M et al. “Global guidance for the recognition, diagnosis, and management of
tumor-induced osteomalacia.” Journal of internal medicine vol. 293,3 (2023): 309- 328.
doi:10.1111/joim. 13593

Rekomendowane: Oznaczenie stezenia fosforanéw w
moczu + dodatkowe oznaczenia laboratoryjne

jw.

Zrédfo: opracowanie wiasne AOTMIT na podst. przekazanych opinii eksperckich i towarzystw naukowych
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Tabela 43. Proponowane warunki realizacji wnioskowanego badania

Rodzaj badania

Prof. dr hab. n. med. Matgorzata Mysliwiec
(Konsultant Wojewodzka w dziedzinie endokrynologii i diabetologii dzieciecej dla wojew6dztwa pomorskiego)

Oznaczenie
stezenia
fosforanéw
w moczu

Wskazane umozliwienie wykonywania badania w poradniach dzieciecych: endokrynologicznej, diabetologicznej, nefrologicznej,
Jest badanie wykonywane w standardowych laboratoriach medycznych

Nie jest konieczne wprowadzanie szczeg6towych warunkéw realizacji

Planowana liczba wykonywanych badan rocznie: jw. [Komentarz analityczny: patrz rozdziat 4.6]

Zrédfo: opracowanie wiasne AOTMIT na podst. przekazanych opinii eksperckich i towarzystw naukowych

Tabela 44. Dowody naukowe (badania lub rejestry kliniczne, opracowania wtérne jak przeglady systematyczne, raporty oceny technologii m edycznych, wytyczne praktyki
klinicznej, modelowe rozwiazania organizacyjne w innych krajach itp.), ktére powinny zosta¢ uwzglednione w niniejszym procesie oceny

Rodzaj badania

Prof. dr hab. n. med. Matgorzata Mysliwiec
(Konsultant Wojewodzka w dziedzinie endokrynologii i diabetologii dzieciecej dla wojew6dztwa pomorskiego)

Oznaczenie
stezenia
fosforanow
w moczu

Pismiennictwo naukowe:

1.Antonowicz A, Lipinski P, Popow M, Skrzypczyk P.Approach to a Child with Hypophosphatemia. Biomolecules. 2025;15(9):1321. doi:10.3390/biom15091321.

2. Ackah SA, Imel EA.Approach to Hypophosphatemic Rickets. J Clin Endocrinol Metab. 2023;108(1):209-220. doi:10.1210/clinem/dgac488.

3. Haffner D, Emma F, Eastwood DM, et al.Clinical practice recommendations for the diagnosis and management of X-linked hypophosphataemia.Nat Rev Nephrol.2019;15(7)435-
455.d0i:10.1038/s41581-019-0152-5.

4. Haffner D, Emma F, Eastwood DM, et al.Clinical practice recommendations for the diagnosis and management of X-linked hypophosphataemia. Nat Rev Nephrol. 2019;15(7):435-
455. doi:10.1038/s41581-019-0152-5.

5.HaffnerD, EmmaF, Eastwood DM, et al Clinical practice recommendations for the diagnosis and management of X-linked hypophosphataemia. Nat Rev Nephrol. 2019;15(7):435-455.
d0i:10.1038/s41581-019-0152-5.

6. Baroncelli GI. Diagnosis, treatment, and management of rickets. Front Endocrinol (Lausanne). 2024;15:1383681.

7. Imel EA, Econs MJ.Approach to the Hypophosphatemic Patient. J Clin Endocrinol Metab. 2012;97(3):696-706. doi:10.1210/jc.2011-1319.

Zrédio: opracowanie wiasne AOTMIT na podst. przekazanych opinii eksperckich i towarzystw naukowych

Tabela 45. Koszt jednostkowy wnioskowanego badania

Rodzaj badania

Prof. dr hab. n. med. Malgorzata Mysliwiec
(Konsultant Wojewo6dzka w dziedzinie endokrynologii i diabetologii dzieciecej dla wojewédztwa pomorskiego)

Oznaczenie
stezenia
fosforanow
W moczu

11-30 ztotych

Zrédta: strony internetowe laboratoriéw wykonujgcych badania komercyjnie

Zrédio: opracowanie wiasne AOTMIT na podst. przekazanych opinii eksperckich i towarzystw naukowych
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Tabela 46. Mocne i stabe strony wnioskowanego swiadczenia opieki zdrowotnej ,,O0znaczenie stezenia fosforanéw w moczu”

Prof. dr hab. n. med. Matgorzata Mysliwiec

Perspektywa: (Konsultant Wojewoédzka w dziedzinie endokrynologii i diabetologii dzieciecej dla wojewo6dztwa pomorskiego)

Mocne strony / Korzysci

pacjentéw 1.Wczesniejsze i doktadniejsze rozpoznanie zaburzeh gospodarki wapniowej
2. Mniejsze obcigzenie finansowe

3. Ograniczenie koniecznos$ci hospitalizacji tylko w celu diagnostyki
Bezpieczniejsze prowadzenie leczenia

$wiadczeniodawcow / 1. Znaczace ograniczenie kosztownych hospitalizacji

systemu ochrony zdrowia |2, Ograniczenie odsytania pacjentéw do innych poradni i skrocenie kolejek

3. Wczesne rozpoznanie choréb rzadkich = nizsze koszty leczenia w przysztosci
4. Ujednolicenie krajowego standardu opieki

perspektywy ptatnika 1. Wczesne rozpoznanie chorob rzadkich = nizsze koszty leczenia w przysztosci
publicznego 2. Zmniejszenie liczby hospitalizacji i kosztéw z nimi zwigzanych
3. Zmniejszenie ilosci niepotrzebnych badan obrazowych

Stabe strony / Ograniczenia i ryzyka

pacjentéw 1. Problem z pobraniem moczu u najmtodszych dzieci
2. Mozliwo$¢ koniecznosci powtdrzenia badania.
$wiadczeniodawcow / 1. Poczatkowy wzrost liczby wykonywanych badan
systemu ochrony zdrowia
perspektywy ptatnika 1. Poczatkowy wzrost liczby badan i kosztéw
publicznego 2. Konieczno$¢ okreslenia standardéw wykonania i rozliczenia

3. Ryzyko nadmiernego zlecania

Zrédfo: opracowanie wiasne AOTMIT na podst. przekazanych opinii eksperckich i towarzystw naukowych
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10.3. Analiza skutecznosci i bezpieczenstwa

10.3.1. Strategie wyszukiwania publikacji

Tabela 47. Strategia wyszukiwania w bazie PubMed (24.11.2025 r.).

Lp. Kwerenda Liczba

trafien

#43 | Search: (((("Phosphates"[Mesh]) OR  (Orthophosphate[Title/Abstracf])) OR  (Phosphate*[Tile/Abstract])) OR 201
((Phosphate*[Title/Abstract]) AND (Inorganic[Title/Abstract]))) AND ((("Urine'[Mesh]) OR (urine[Title/Abstrac])) OR
(urinary[Title/Abstract]))) AND ((((("Infant’'[MeSH Terms]) OR ("Child'[MeSH Terms])) OR ("Adolescent"MeSH Tems]))) OR
((((((((C((((infan*[Title/Abstracf]) OR (child*[Tile/Abstract])) OR (adolescen*[Title/Abstract]))) OR (pediatric*[Title/Abstracf])) OR
(paediafric*[Title/Abstract])) OR (newbom* [Title/Abstract])) OR (neonate*[Title/Abstract])) OR (baby[Title/Abstracf])) OR
(babies|[Title/Abstracf])) OR (teenage*[Title/Abstract])) OR (toddler*[Title/Abstract])))) AND ((((( (((((((("Drug Monitoring"[Mesh]) OR
(monitoring[Title/Abstract])) OR ("Diagnostic Tests, Routine"[Mesh])) OR ("Diagnosis"[Mesh])) OR ("chemistry techniques
analytical'lMeSH])) OR (diagnostic*[Title/Abstract])) OR (diagnosis[Title/Abstract])) OR ("analysis"[Title/Abstrac))) OR
("measurement"[Title/Abstract])) OR ("assay*'[Title/Abstract])) OR ("quantification"[Title/Abstract])) OR
("determination"[Title/Abstract])) OR ("analyses"[Title/Abstract])) Filters: from 2021 - 2026

#42 | Search: (((((("Phosphates'[Mesh]) OR  (Orthophosphate[Title/Abstract])) =OR  (Phosphate*[Tite/Abstract])) OR 1,305

((Phosphate*[Title/Abstract]) AND (Inorganic[Title/Abstract]))) AND ((("Urine'[Mesh]) OR (urine[Title/Abstracf])) OR
(urinary[Title/Abstract]))) AND ((((((((((("Infant'[MeSH Terms]) OR ("Child"[MeSH Temns])) OR ("Adolescent'[MeSH Terms]))
OR (infan*[Title/Abstract])) OR (child*[Title/Abstract])) OR (adolescen*[Title/Abstract])) OR (pediatric*[Tite/Abstract])) OR
(paediatric*[Title/Abstract])) OR (newbom* [Title/Abstract])) OR (neonate*[Title/Abstract])) OR (baby([Title/Abstracf])) OR
(babies|[Title/Abstract])) OR (teenage*[Title/Abstrac{])) OR (toddler*[Title/Abstract]))) AND (((((((((((("Drug Monitoring'Mesh]) OR
(monitoring[Title/Abstract])) OR ("Diagnostic Tests, Routine"[Mesh])) OR ("Diagnosis"[Mesh])) OR ("chemistry techniques
analytical'lMeSH])) OR (diagnostic*[Title/Abstract])) OR (diagnosis[Tile/Abstract])) OR ("analysis'[Title/Abstract])) OR
("analyses'[Title/Abstract])) OR ("measurement"[Title/Abstract])) OR ("assay*"[Title/Abstract])) OR
("quantification"[Title/Abstract])) OR ("determination"[Title/Abstract]))

#41 | Search: ((((((((("Drug Monitoring"[Mesh]) OR (monitoring[Title/Abstract])) OR ("Diagnostic Tests, Routine"[Mesh])) OR | 17,716,81
("Diagnosis"[Mesh])) OR  ("chemistry techniques analytical'MeSH])) OR (diagnostic*[Title/Abstract]) OR 4
(diagnosis[Title/Abstract])) OR ("analysis"[Title/Abstract])) OR ("analyses"[Title/Abstract])) OR ("measurement[Title/Abstract]))

OR ("assay™*"[Title/Abstract])) OR ("quantification"[Title/Abstract])) OR ("determination"[Title/Abstract])

#40 | Search: "determination"[Title/Abstract] 560,952

#39 [ Search: "quantification"[Title/Abstract] 234,397

#38 | Search: "assay*"[Title/Abstract] 1,416,064

#37 | Search: "measurement"[Title/Abstract] 683,594

#36 | Search: "analyses"[Title/Abstract] 1,499,302

#35 | Search: "analysis"[Title/Abstract] 6,245,433

#34 | Search: diagnosis[Title/Abstract] 2,179,499

#33 | Search: diagnostic*[Title/Abstract] 1,151,158

#32 | Search: "chemistry techniques analytical"[MeSH] 11,628

#31 | Search: "Diagnosis"[Mesh] 9,954,250

#30 | Search: "Diagnostic Tests, Routine"[Mesh] 255

#29 [ Search: monitoring[Title/Abstract] 778,915

#28 | Search: "Drug Monitoring"[Mesh] 24,962

#27 | Search: ((((("Phosphates"[Mesh])) OR  (Orthophosphate[Title/Abstrac]) ¥OR  (Phosphate'[Title/Abstracf)) OR 2,257
((Phosphate*[Title/Abstracf]) AND (Inorganic[Title/Abstract]))) AND ((("Urine'[Mesh]) OR (urine[Title/Abstrac])) OR
(urinary[Title/Abstract]))) AND ((((((((((("Infant'IMeSH Terms]) OR ("Child"[MeSH Tems])) OR ("Adolescent'[MeSH Terms]))

OR (infan*Title/Abstract])) OR (child*[Title/Abstracf])) OR (adolescen*[Title/Abstract])) OR (pediatric*[Title/Abstract])) OR
(paediatric*[Title/Abstract])) OR (newbom* [Title/Abstract])) OR (neonate*[Tile/Abstract])) OR (baby[Title/Abstract])) OR
(babies[Title/Abstract])) OR (teenage*[Title/Abstract])) OR (toddler*[Title/Abstract]))

#26 | Search: ((((((((("Infant'TMeSH  Terms]) OR ("Child"MeSH Terms])) OR ("Adolescent'[MeSH Terms])) OR | 5,065,685
(infan*[Title/Abstracf])) OR (child*[Title/Abstract])) OR (adolescen*[Title/Abstract]) OR (pediatric*{Title/Abstract]) OR
(paediafric*[Title/Abstract])) OR (newbom* [Title/Abstract])) OR (neonate*[Tite/Abstract])) OR (baby[Title/Abstracf))) OR
(babies[Title/Abstract])) OR (teenage*[Title/Abstract])) OR (toddler*[Title/Abstract])

#25 | Search: toddler*[Title/Abstract] 17,377

#24 | Search: teenage*[Title/Abstract] 28,211

#23 | Search: babies[Title/Abstract] 45,737

#22 | Search: baby[Title/Abstract] 51,529

#21 | Search: neonate*[Title/Abstract] 122,730
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Lp. Kwerenda Liczba
trafien
#20 | Search: newborn* [Title/Abstract] 218,014
#19 | Search: paediatric*[Title/Abstract] 100,999
#18 | Search: pediatric*[Title/Abstract] 468,702
#17 | Search: adolescen*[Title/Abstract] 435,642
#16 | Search: child*[Title/Abstract] 1,877,057
#15 [ Search: infan*[Title/Abstract] 600,658
#14 | Search: "Adolescent"'[MeSH Terms] 2,367,056
#13 | Search: "Child"[MeSH Terms] 2,298,690
#12 | Search: "Infant"[MeSH Terms] 1,325,882
#11 | Search: (((("Phosphates'Mesh]) OR (Orthophosphate[Title/Abstracf]))) OR (Phosphate™{Title/Abstract]) OR 12,555
((Phosphate*[Title/Abstract]) AND (Inorganic[Title/Abstract]))) AND ((("Urine'[Mesh]) OR (urine[Title/Abstrac])) OR
(urinary[Title/Abstract]))
#10 | Search: (("Urine"[Mesh]) OR (urine[Title/Abstract])) OR (urinary[Title/Abstract]) 599,540
#9 [ Search: urinary[Title/Abstract] 393,450
#8 | Search: urine[Title/Abstract] 293,701
#7 | Search: "Urine"[Mesh] 38,522
#6 | Search: ((("Phosphates'[Mesh]) OR (Orthophosphate[Title/Abstract]))  OR (Phosphate*[Title/Abstract]) OR| 385,303
((Phosphate*[Title/Abstract]) AND (Inorganic[Title/Abstract]))
#5 | Search: (Phosphate*[Title/Abstract]) AND (Inorganic[Title/Abstract]) 17,571
#4 | Search: Inorganic[Title/Abstract] 114,030
#3 | Search: Phosphate*[Title/Abstract] 323,843
#2 | Search: Orthophosphate[Title/Abstract] 5,368
#1 | Search: "Phosphates"[Mesh] 119,622
Tabela 48. Strategia wyszukiwania w bazie Ovid (24.11.2025r.)
Lp. Kwerenda Liczba
trafien
1 exp phosphate/ 104294
2 "Orthophosphate*.ab,hw,kf,kw,ti. 5480
3 | "Phosphate*.ab,hw,kf kw,ti. 642901
4 Inorganic.ab,hw,kf,kw,ti. 133954
5 |3and4 23127
6 1or2or3orb 644805
7 exp urine/ 119001
8 urine.ab,hw, kf kwi,ti. 652040
9 urinary.ab,hw,kf,kw,ti. 689259
10 [7or8or9 1066822
11 [6and 10 28206
12 | exp infant/ 1261186
13 | exp child/ 3499105
14 | exp adolescent/ 2021133
15 | "infan*".ab,hw,kfkw,ti. 1152283
16 | "child*".ab,hw,kfkw,ti. 3616337
17 |["adolescen*".ab,hw,kf kw,ti. 2155602
18 | "pediatric*".ab,hw, kf kw,ti. 860953
19 | "paediatric*".ab,hw kf kwiti. 175918
20 | newborn.ab,hw kf kw,ti. 800630
21 | "neonate*'.ab,hw kf,kw,ti. 171940
22 | baby.ab,hw,kf kw,ti. 87365
23 | babies.ab,hw,kf kw,ti. 69533
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Lp. Kwerenda Liczba
trafien

24 | "teenage*.ab,hw kfkw,ti. 39480
25 | "toddler*".ab,hw,kf kw,ti. 23700
26 |12or13or14or150r16or 17 or18or 19 or 20 or 21 or 22 or 23 or 24 or 25 5571164
27 |11and 26 4894
28 | exp drug monitoring/ 66453
29 | monitoring.ab,hw,kf kw,ti. 1463904
30 | exp diagnostic test/ 1454621
31 | exp diagnosis/ 9457767
32 | exp chemical analysis/ 3735452
33 | "diagnostic*".ab,hw,kfkw,ti. 2519130
34 |[diagnosis.ab,hw,kfkw,ti. 4743910
35 [analysis.ab,hw kfkw,ti. 12635253
36 | analyses.ab,hw,kfkw,ti. 1978764
37 | measurement.ab,hw kfkw,ti. 1219295
38 | "assay™*".ab,hw kfkwti. 2618445
39 | quantification.ab,hw, kf,kw,ti. 321367
40 | determination.ab,hw,kfkw,ti. 924290
41 |28 0r29or300r31or32o0r33or34or35o0r36or37or38or39or40 23679255
42 (27 and 41 3627
43 |limit 42 to (conference abstract or conference paper or "conference review") 954
44 (42 not43 2673
45 | limit 44 to yr="2021 - 2026" 806

Tabela 49. Strategia wyszukiwania w bazie Cochrane (24.11.2025r.)

Lp. Kwerenda Liczba
trafien

#1 [ MeSH descriptor: [Phosphates] explode all trees 2886
#2 | (orthophosphate):ti,ab,kw (Word variations have been searched) 20
#3 | (Phosphate*):ti,ab,kw (Word variations have been searched) 13363
#4 | (Inorganic):ti,ab,kw (Word variations have been searched) 1089
#5 [#3 and #4 278
#6 [#1or#2or#3 or#5 14094
#7 | (urine):ti,ab,kw (Word variations have been searched) 57830
#8 | (urinary):ti,ab,kw (Word variations have been searched) 58251
#9 [#7 or #8 93122
#10 [ #6 and #9 1617
#11 [ MeSH descriptor: [Infant] explode all trees 46403
#12 | MeSH descriptor: [Child] explode all trees 83695
#13 [ MeSH descriptor: [Adolescent] explode all trees 138990
#14 | (infan*):ti,ab,kw (Word variations have been searched) 82983
#15 [ (child*):ti,ab,kw (Word variations have been searched) 221779
#16 | (adolescen™):ti,ab,kw (Word variations have been searched) 180442
#17 | (pediatric*):ti,ab,kw (Word variations have been searched) 44258
#18 | (paediatric*):ti,ab,kw (Word variations have been searched) 9853
#19 | (newborn*):ti,ab,kw (Word variations have been searched) 37986
#20 [ (neonate*):ti,ab,kw (Word variations have been searched) 11481
#21 | (baby):ti,ab,kw (Word variations have been searched) 12930
#22 | (babies):ti,ab,kw (Word variations have been searched) 12796
#23 | (teenage*®):ti,ab,kw (Word variations have been searched) 1950
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Lp. Kwerenda Liczba

trafien
#24 | (toddler*):ti,ab,kw (Word variations have been searched) 2556
#25 | #11 or #12 or #13 or #14 or #15 or #16 or #17 or #18 or #19 or #20 or #21 or #22 or #23 or #24 393544
#26 | #10 and #25 337
#27 | MeSH descriptor: [Drug Monitoring] explode all trees 2301
#28 | (monitoring):ti,ab,kw (Word variations have been searched) 141155
#29 | MeSH descriptor: [Diagnostic Tests, Routine] explode all trees 378
#30 [ MeSH descriptor: [Diagnosis] explode all trees 476947
#31 | (diagnostic*):ti,ab,kw (Word variations have been searched) 110425
#32 | (diagnosis):ti,ab,kw (Word variations have been searched) 294057
#33 [ (analysis):ti,ab,kw (Word variations have been searched) 700364
#34 | (measurement):ti,ab,kw (Word variations have been searched) 644666
#35 | (assay):ti,ab,kw (Word variations have been searched) 38803
#36 | (quantification):ti,ab,kw (Word variations have been searched) 6543
#37 | (determination):ti,ab,kw (Word variations have been searched) 328155
#38 | #27 or #28 or #29 or #30 or #31 or #32 or #33 or #34 or #35 or #36 or #37 1488420
#39 | #26 and #38 282
#40 | #26 and #38 with Cochrane Library publication date Between Jan 2021 and Nov 2025 54
10.3.2. Diagram selekcji badan
Medline (PubMed) EmBase (Ovid) Cochrane Inne zrodta
N =201 N =806 N =254 N=0

Po usunieciu duplikatow, N = 889

4

Weryfikacja w oparciu o tytuty i abstrakty, N = 889

A

Weryfikacja w oparciu o petne teksty, N =19

Wykluczono: N =870

A

Publikacje wigczone do analizy, N = 4

\ 4

Wykluczono: N =15
= Niewtasciwa populacja: 7
= Niewtasciwa interwencja: 4
= Niewtasciwy komparator: 0
= Niewtasciwe pkt. koncowe:0
= Niewtasciwy typ badania: 4

= Inne: 0

Publikacje z referencji, N =0
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10.3.3. Publikacje wykluczone

Tabela 50. Publikacje wykluczone

Publikacja Powéd Komentarz
Awad 2020 niewtasciwy typ publikacji | Abstrakt konferencyjny.
Bienias 2025 niewtasciwa interwencja | W badaniu nie oceniano stgzenia fosforanéw w moczu.
Brustad 2022 niewtasciwa interwencja | Brak wynikéw dla stezenia fosforanéw w moczu.
Colussi 2021 niewtasciwa populacja [ Okreslenie zwigzku miedzy metabolizmem wapnia a ci$nieniem krwi u kobiet ze stanem

przedrzucawkowym.

Danielewicz 2023

niewtasciwy typ publikacji

W bad aniu uwzgledniano p acjentki z id iopatyczng skolioza miodzierczg (wskazanie niezgodne
zwnioskowanymi).

Franco 2024

niewtasciwa populacja

Badanie dotyczyto populacji zdrowych osoéb

Gora 2023 niewtasciwa interwencja | W badaniu nie oceniano stezenia fosforané6w w moczu.
Gosmanova 2021 | niewlasciwy typ publikacji [ Badanie o charakterze retrospektywnym.
Ho 2024 niewtasciwa populacja |Badanie o charakterze retrospektywnym.

Kiafzezi 2024

niewtasciwa populacja

Mieszana populacja wiekowa z przewagg os6b dorostych w p ublikacjach wigczonychdo oceny
parametru TmP/GFR.

Jung 2023

niewtasciwa populacja

Mieszana populacja wiekowa — w badaniu uwzgledniano réwniez mtodych dorostych (nie podano
udziatu w kohorcie)

Michigami 2024

niewtasciwa interwencja

Brak wynikow dla stezenia fosforanéw w moczu.

Perwad 2020

niewfasciwy typ publikacji

Abstrakt konferencyjny.

Sarigul 2021

niewtasciwa populacja

Rozwdj potencjatu spektroskopii IR w analizie moczu, utworzenie bazy danych referencyjnych
widm IR dla moczu ludzkiego, brak odniesienia do wigkszos$ci wskazan ze zlecenia.

Unsihuay 2025

niewtasciwa populacja

Badaniedotyczy oceny czynnikéw przedanalitycznych w oznaczaniu m.in. fosforanéw w moczu
(probki od dzieci, nie wskazano, czy chore), mediana wieku: 9 lat, 95% < 21 r.z.

10.3.4. Charakterystyka publikacji wigczonych do przegladu
systematycznego

Tabela 51. Charakterystyka publikacji wigczonych do przegladu systematycznego

Punkty koncowe zwigzane

Kraj: Francja

Zrédto
finansowania:
badanie nie
otrzymato wsparcia
finansowego

auksologicznychi biochemicznych do

przysztych badan:
1) analiza:

- wzorcow wzrostu dzieci
dotknietych XLH, ktore
otrzymywaty burosumab po
zmianie terapii konwencjonalnej,

- odpowiedz wzrostowa
i bezpieczenstwo rhGHu dzieci
z XLH leczonychskojarzeniem
burosumabu i rhGH przez co
najmniej 1 rok po zmianie terapii

na burosumab;

- roznica wzrostu (AH) SDS
miedzy i wewnagtrz obu grup

dzieci z XLH.

Publikacja Cel i metodyka Populacja z oznaczaniem stezenia fosforanéw
w moczu
Ertl 2022 Cel: zebranie waznych danych Populacja docelowa: Pacjenci - resorpcja zwrotna fosforanow

pediatryczni z hipofosfatemig sprzezong z
chromosomem X (XLH) leczeni
bursumabem, po wczesniejszym leczeniu
poczatkowym analogami wit. D i
fosforanami (terapia konwencjonalna)

(kanalikowa resorpcja zwrotna
fosforanow (TRP)

- maksymalna szybko$¢ resorpcji
zwrotnej fosforandw w kanalikach
nerkowych w stosunku do szybkosci
filtracji ktebuszkowej (TmP/GFR).

Kryteria wiaczenia:
- pacjenci z XLH

- CO najmniej roczne leczenie
burosumabem.

Kryteria wykluczenia: nd.

Charakterystyka populacji:
- og6tem 36 pacjentow, ktorzy w

2) analiza zmian biochemicznych
podczas terapii rhGH i/lub
burosumabem, zwigzane z chorobg
podstawowg XLH (np.zmiany poziomu
fosfatazy alkalicznej i fosforanow w
surowicy oraz stezeniafosforanow w
moczu).

Informacje o badaniu: prospektywne,
dtugoterminowe badanie kohortowe,
jednoo$rodkowe, jednoramienne, w

momencie analizy przeszlico ngimniej 1
rok terapii burosumabem, w tym:

-- 23 pacjentow, ktorzy otrzymali tylko
burosumab,

-- 13 pacjentdéw, ktérzy otrzymalihormon
wzrostu przez co najmniej 1 rok podczas
terapii konwencjonalnej, a nastepnie
kontynuowali leczenie hormonem wzostu
podczas leczenia burosumabem

Ocena $wiadczen

opieki zdrowotnej
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Punkty koncowe zwigzane

Publikacja Cel i metodyka Populacja z oznaczaniem stezenia fosforanéw
W moczu

osrodku referencyjinym w latach 2018
(marzec) — 2021 (grudzien), czas
leczenia burosumabem: 12 mies.

Liang 2025 Cel: zbad anie czynnikéw wptywajacych | Populacja docelowa: dzieci w wieku 0—| - stezenie fosforanéw w dobowe;j
na wzrost dzieci z XLH w okresie 12 lat z hipofosfatemig sprzezong z| zbiérce moczu (24h UP)

Kraj: Chiny przedpokwitaniowym chromosomem X (XLH

Zrédio Informacje o badaniu: prospektywne, | Kryteria wiaczenia:

finansowania:
Badanie zostato
dofinansowane
przez Narodowg
Fundacje Nauk
Przyrodniczych
Chin, Chinski
Narodowy Program
Badan i Rozwoju w
Dziedzinie
Kluczowych
Technologii,
Ministerstwo Naukii
Technologii,
Fundusz Innowacji
CAMS Chinskiej
Akademii Nauk
Medycznych oraz
krajowe
finansowanie
szpitanych badan
klinicznych na
wysokim szczeblu.

otwarte, analizapost-hoc badania RCT,
jednoosrodkowe
Okres obserwacji pacjentow: 2 lata

- potwierdzone p atogenne warianty genu
PHEX u oséb objetych badaniem;

- uczestnicy przed okresem pokwitania.
Status przedpokwitaniowy definiuje sie
jako 1. stopien wedtug skali Tannera,
obejmujacy brak wyczuwalnej tkanki

gruczotowej piersi u dziewczat, objetosc¢
jaderponizej4 ml lub diugos¢ ponizej 2,5
cm u chtopcéw oraz brak owtosienia
tonowego u obu pfci;

- chec¢ udziatu w badaniu oraz dobra

wspoipraca.

- wyrazenie zgody na udziat w badaniu,
podpisanie Swiadomej zgody przez

rodzicow lub opiekunow

Kryteria wykluczenia:

- dzieciw okresie rozpoczecia pokwitania,
u ktorych stopien Tannera wynosi 2 lub
wiecej;

- przyjmowanie rekombinowanego
ludzkiego hormonu wzrostu w ciggu 12
miesiecy przed pierwsza wizyta;

- stosowanie lub przyjmowanie lekéw
opdzniajacych dojrzewanie, takich jak
antagonista hormonu uwalniajgcego
gonadotropiny;

- stosowanie w ciggu 7 dni przed
pierwszg wizytg takich lekdw jak
wodorotlenek glinu, steroidy,
acetazolamid lub leki tiazydowe;

- poziom parathormonu (PTH)
przekraczajacy 2,5-krotnie gémagranice
normy (>195 ng/ml);

- planowanie zabiegu ortopedycznego w
ciggu najblizszych 12 miesiecy;

- staba wspotpraca.

Charakterystyka populacji:

- 124 dzieciwtgczonych do badania, w
tym:

-- 61 pacjentéw z XHL bez niskiego
wzrostu

-- 63 pacjentowz XHL zniskimwzrostem
(50,8%)

Marzuillo 2021
Kraj: Wtochy

Zrédto
Dofinansowanie ze
srodkow
uzyskanych w
ramach protokotu o
nr 204328/20 przez
Katedre Chirurgii
Kobiecej i
Dzieciecej oraz

Cel: ocena czestosci wystepowania
ostrego uszkodzenia nerek (AKI) i

uszkodzeniacewek nerkowych (RTD)
oraztempai czasuich ustepowania u
dzieciz nowo rozpoznang cukrzycag

typu 1

Informacje o badaniu: prospektywne,
obserwacyjne, jednoosrodkowe
Okres obserwacji pacjentdw: 14 dni, 30
dni, 60 dni od przyjecia w oddziale
diabetologii dzieciecej

Populacja docelowa: Dzieci z nowo
rozpoznang cukrzycg typu 1 (T1DM)

Kryteria wiaczenia:
- wystgpienie cukrzycy typu 1;
- wiek <18 lat;

- nieprzyjmowanie zadnych lekdw poza
dozylnym wlewem 0,9% NaCl.

Kryteria wykluczenia:

- brak powrotu na planowang wizyte
kontrolng

- wchianianie zwrotne fosforanow w
kanalikach (ang.tubularreabsorption
of phosphate, TRP)

Ocena swiadczen opieki zdrowotnej
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Publikacja

Cel i metodyka

Populacja

Punkty koncowe zwigzane
Z oznaczaniem stezenia fosforanéw
W moczu

Chirurgii Ogolnej i
Specjalistycznej
Uniwersytetu
Studiéw Kampanii
im. Luigiego
Vanvitelliego.

- nieprawidtowosci nerek i drog
moczowych

Charakterystyka populacji:

U wszystkich pacjentow wystepowata
cukrzyca typu 1 o podtozu
autoimmunologicznym, z obecnos$cig
przeciwciat przeciwnko dekarboksylazie
kwasu glutaminowego, antygenowi
wysepek 2, insulinie i/lub transporterowi
cynku 8 w momencie rozpoznania.
Liczebno$¢:

= 185 dzieciwtgczonych do badania, w
tym:

- w 14 dz. obserw: 49 bez zajecia
kanalikéwnerkowych (ATN, ATD) iostrej
niewyddnosci nerek (AKI) na poczatku
T1DM, 83z catkowitym powrotem do
zdrowia (32ATN, 12 P-AK], 39 ATD); 37
ozdrowiencéw po AKI, ale z
utrzymujgcym sie zajeciem kanalikdw (28
ATN, 9 P-AKI), 16 z utrzymujgcym sie
AKI;

- w 30 dz. obserw.: 49 z catkowitym
powrotem do zdrowia (24 ATN, 9 P-AKI,
16 ATD), 4 w przypadku ATN
utrzymywaly sie objawy zajecia kanalikdw
nerkowych;

--w 60 dz. obserw.: 4 ozdrowiencéw po
ATN

Namba 2022
Kraj: Japonia

Zrédto Badanie
zostato
sfinansowane przez
Kyowa Kirin Co.,
Ltd., we wspotpracy
z Ultragenyx
Pharmaceutical Inc.

Cel: ocena bezpieczenstwa i
skuteczno$ci burosumabu u dzieci z
XLH

Informacje o badaniu:

otwarte, kliniczne fazy 3i 4,
wieloosrodkowe (n=4),jednoramienne,
prospektywne, obserwacyjne, 2017
(lipiec)—2020 (luty)

Populacja docelowa: japoriscy pacjenci
pediatryczni w wieku 1-12 lat z
hipofosfatemiag sprzezong z
chromosomem X (XLH) leczeni
burosumabem

Kryteria wiaczenia:

- dzieciw wiekuz 1i<12latw momencie
wyrazenia zgody;

- pte¢ meska lub zenska;

- otwarta ptytka wzrostowa w badaniu
przesiewowym;

- rozpoznanie XLH i zidentyfikowana
mutacja PHEX (pacjent lub cztonek
najblizszej rodziny sprzezony z
chromosomem X)lub stezenie FGF-23 w
surowicy (iF GF-23)2 30 pg/mlw badaniu
przesiewowym;

- dowody krzywicy;

- spetnienie kryteriow badan
laboratoryjnych dla XLH;

- zdolIno$¢ do bezpiecznego uczestictwa
i wspélnego ukonczenia procedur
badawczych.

Kryteria wykluczenia:

-wzrost> 50. percentyla (w oparciu o
skorygowane o wiek normy japonskie)
podczas badania przesiewowego;

- przyjmowanie lekéw zobojetniajgcych
kwas zotagdkowy nabaziewodorotlenku
glinu, kortykosteroidéw
ogolnoustrojowych, acetazolamidu lub
tiazydéww ciggu7 dniprzed badaniem
przesiewowym, przyjmowanie lekow
hamujacychwydzielanie parathormonu
(np.cynakalcetu) w ciggu 60 dni przed

- resorpcja zwrotna fosforanéw
(kanalikowa resorpcja zwrotna
fosforanow (TRP)

- maksymalna szybkosc¢ resorpcji
zwrotnej fosforanow w kanalikach
nerkowych w stosunku do szybkos$ci
filtracji ktebuszkowej (TmP/GFR)

Ocena swiadczen opieki zdrowotnej
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Publikacja Cel i metodyka

Populacja

Punkty koncowe zwigzane
Z oznaczaniem stezenia fosforanéw
W moczu

badaniem przesiewowym, przyjmowanie
krwi lub produktdw krwiopochodnych w
ciggu 60 dni przed badaniem
przesiewowym, przyjmowanie
terapeutycznego przeciwciata

mo noklonalnego innego niz burosumab w
ciggu 90 dni przed badaniem
przesiewowym lub terapia hormonem
wzrostu w ciagu 12 miesiecy przed
badaniem przesiewowym;

- obecnelub wcze$niejsze stosowanie
leuproreliny, tryptoreliny, gosereliny lub
innychlekéw opdniajacych dojrzewanie;
- stezenie wapnia w surowicy poza
normami skorygowanymi wzgledem
wieku, objawy nadczynnosci przytarczyc
(nienaruszone stezenie parathormonu
[iPTH] = 163 pg/ml) lub obecnos$¢
nefrokalcynozy 4. stopnia w badaniu USG
nerek (tj. tworzenie sie kamieni);

- planowanaoperacja ortopedyczna w
okresie badania;

- choroba nowotworowa w wywiadzie (w
ciggub lat przed rejestracjg), infekcja lub
niedobdér odpornosci;

- wczesniejsze (wciggu 4 miesiecy przed
bad aniem przesiewowym) lub planowane
stosowanie jakiegokolwiek produktu lub
wyrobu medycznego o bjetego badaniem;
- udziat w poprzednich badaniach
klinicznych burosumabu;

- reakcje alergicznelubanafilaktyczne w
wywiadzie na burosumab, jego
substancje pomocniczelubjakiekolwiek
inne przeciwciata monoklonalne;

- jakikolwiek inny powdd wedtug
uznania badacza.

Charakterystyka populacji:

= 15 dzieci wtgczonych do badania

= wszystkie dzieci byly wczesniejleczone
fosforem lub wit. D

= Burosumab p odawano podskémie co 2
tygodnie, rozpoczynajac od dawki 0,8
mg/kg, a nastepnie dostosowywano jg w
zalezn osci od stezenia fosforu w surowicy
i ewentualnych obaw dotyczacych
bezpieczenstwa (maksymalnie 2 mg/kg).
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