Rada Przejrzystosci
dziatajgca przy

Prezesie Agencji Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji

Stanowisko Rady Przejrzystosci
nr 33/2026 z dnia 16 marca 2026 roku
w sprawie zasadnosci wydawania zgdd na refundacje srodkéw
spozywczych specjalnego przeznaczenia zywieniowego MSUD Anamix
Infant, MSUD Anamix Junior, MSUD Anamix Junior LQ, MSUD Gel,
MSUD Cooler, MSUD Express, MSUD Lophlex LQ w wielu wskazaniach

Rada Przejrzystosci uznaje za zasadne wydawanie zgod na refundacje srodkow
spozywczych specjalnego przeznaczenia Zywieniowego:

e MSUD Anamix Infant,

e MSUD Anamix Junior,

o MSUD Anamix Junior LQ,
e MSUD Gel,

e MSUD Cooler,

e MSUD Express,

e MSUD Lophlex LQ,

we wskazaniach: choroba syropu klonowego, deficyt beta-ketotiolazy, deficyt
hydrolazy 3-hydroksyizobutyrylo-CoA.

Uzasadnienie

Problem decyzyjny

Problemem decyzyjnym jest kontynuacja refundacji wskazanych technologii
we wskazaniach: choroba syropu klonowego, deficyt beta-ketotiolazy, deficyt
hydrolazy 3-hydroksyizobutyrylo-CoA. Rada we wczesniejszych stanowiskach,
m.in. wroku 2022, opowiadata sie pozytywnie za refundacjg. Mamy
tu do czynienia z liczbq okofo 30 pacjentdw, dzieci i dorostych, wymagajqcych
modyfikacji Zywienia. Pacjenci ci wymagajq diety ubogiej w biatko. Jedynym
dostepnym zaleceniem jest taki typ diety, jednakze wspomaganie jej ssspz,
jak wymienione powyzej, przyczynia sie do poprawy stanu zdrowia i lepszego
rozwoju.
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Dowody naukowe

Odnoszgc sie do dowodow naukowych na pierwszym miejscu nalezy wskazac,
zew przypadku S$sspz bardzo czesto mamy problem z uzyskaniem silnych
dowodow naukowych. Pomijajgc fakt, ze mamy do czynienia z chorobami
rzadkimi bqgdz ultra-rzadkimi to dodatkowo sam charakter produktu, ktory
nie jest lekiem determinuje mniejsze zainteresowanie naukowcow. Jednakze,
pojawiajq sie pewne doniesienia potwierdzajgce zasadnos¢ wzbogacania diety
o niskobiatkowe ssspz. Od czasu ostatniej pozytywnej oceny Rady pojawity sie
dwa dokumenty bedgce konsensusami ekspertow zalecajgcymi stosowanie
we wskazaniach: choroba syropu klonowego, deficyt beta-ketotiolazy, deficyt
hydrolazy 3-hydroksyizobutyrylo-CoA diety z ograniczeniem leucyny, izoleucyny
i waliny. Zgodnie z opinig jednego z ankietowanych ekspertow cyt.:
»Wprowadzenie FSMP, majgcych zastosowanie w MSUD znacznie utatwia
leczenie pacjentow i pozwala na osiqggniecie wiekszej skutecznosci leczenia,
poprzez przestrzeganie zalecen dietetycznych”. Nalezy rowniez miec¢ na uwadze,
ze wszystkie dowody i rekomendacje, ktore postuzyty jako podstawa do wydania
wczesniejszego stanowiska Rady nie ulegty zmianom bqdz dezaktualizacji.
Dostepne wytyczne zalecajq:

o diete ubogg w BCAA (w tym stosowanie odpowiednich formut biatkowych
bez BCAA);

« odpowiedniq podaz ptynow;
« zapewnienie wfasciwego bilansu energetycznego i rownowagi kwasowo-
zasadoweyj;

« stabilizacje parametrow biochemicznych;

« suplementacje preparatami zawierajgcymi izoleucyne i waline w celu
zapobiegnia niedoborom;

o kontrolowanie poziomu leucyny we krwi.

Dodatkowo zgodnie z wynikami badania Pretese 2024, dietoterapia u pacjentow
z MSUD obejmujgca stosowanie formut aminokwasowych pozbawionych BCAA
sprzyja utrzymaniu stabilnego BMI oraz prawidtowej masy tkanki ttuszczowej;
jedynie u dwdch pacjentow pediatrycznych wartosci te znajdowaty sie w gornej
granicy normy. W badaniu wykazano rowniez, ze wraz ze wzrostem spozycia
biatka o 1 punkt procentowy wskaznik bezttuszczowej masy ciata (LBMI)
w postaci z-score zwiekszat sie srednio o 0,15 punktu, co byto istotne
statystycznie (p = 0,01; R? = 0,5402). Jednoczesnie zaobserwowano, ze wzrost
spozycia mieszanki aminokwasowej pozbawionej BCAA o jednq jednostke wiqzat
sie z niewielkim spadkiem wskaznika gestosci mineralnej kosci (BMD) z-score
0-0,023 (p =0,02; R*=0,48).
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U pacjentow pediatrycznych profil BCAA byt na ogot prawidtowy — jedynie
u 1z 5 odnotowano sredni poziom leucyny przekraczajqcy zakres referencyjny
okreslony w wytycznych. WSsrod dorostych podwyzszony poziom leucyny
wystepowat u potowy badanych (4/8). Autorzy wskazujq, ze zaréwno u dorostych,
jak i u dzieci parametry skfadu ciata pozostawaty przecietnie w granicach
wartosci referencyjnych dla masy tkanki ttuszczowej oraz bezttuszczowej masy
ciata. Podkreslono réwniez, ze mimo ograniczonego spozycia naturalnego biatka,
mieszanki aminokwasowe pozbawione BCAA moggq sprzyjac utrzymaniu stabilnej
bezttuszczowej masy ciata. Jednoczesnie zwrécono uwage na wysoki odsetek
osteopenii w badanej populacji (70%), z tendencjq do pogarszania sie wynikdw
wraz z wiekiem, szczegdlnie u pacjentow z klasyczng postacig MSUD.

Problem ekonomiczny

W roku 2022 z refundowanego leczenia korzystato 29 pacjentow, a ich terapia
kosztowata 1,9 min PLN. Z danych pozyskanych od MZ, w roku 2025 byto
to 27 pacjentow, a koszt refundacji wynosit 2,8 min PLN. Nalezy mie¢ na uwadze,
ze przedmiotowe produkty stosujq dzieci i dorosli, co powoduje, ze trudno
jednoznacznie przewidziec liczbe opakowan, ktdra zostanie zuzyta w roku.

Gtowne argumenty decyzji

e Niezaspokojona potrzeba medyczna, poniewaZz poza dietq brak jest
technologii mozliwych do zastosowania,

e Choroby rzadkie,

e Brak przestanek do zmiany wczesniejszych stanowisk Rady.

Tryb wydania stanowiska

Stanowisko wydano na podstawie art. 31h ust. 2 w zw. z art. 31s ust. 6 pkt 1 ustawy z 27 sierpnia 2004 r.
o $wiadczeniach opieki zdrowotnej finansowanych ze srodkéw publicznych (Dz. U. z 2025 r. poz. 1461) oraz
wzw. zart. 39 ust. 3 ustawy z 12 maja 2011 r. o refundacji lekow, srodkéw spozywczych specjalnego
przeznaczenia zywieniowego oraz wyrobéw medycznych (Dz. U.z2025r. poz. 907 z pézn. zm.), z uwzglednieniem
opracowania na potrzeby oceny zasadnosci dalszego wydawania zgody na refundacje nr: OTOW.4211.1.2025
(Aneks do opracowania: 0T.4211.4.2022) ,,MSUD Anamix Infant, MSUD Anamix Junior, MSUD Anamix Junior LQ,
MSUD Gel, MSUD Cooler, MSUD Express, MSUD Lophlex LQ we wskazaniach: choroba syropu klonowego, deficyt
beta-ketotiolazy, deficyt hydrolazy 3-hydroksyizobutyrylo-CoA”, data ukonczenia: 12 marca 2026 r.



