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KARTA NIEJAWNOSCI

Dane zakre$lone kolorem zéitym stanowig informacje publiczne podlegajgce wytgczeniu ze wzgledu na tajemnice
przedsigbiorcy (nie dotyczy).

Zakres wylgczenia jawnosci: dane objete oSwiadczeniem o zakresie tajemnicy przedsiebiorcy.

Podstawa prawna wylfgczenia jawnosci: art. 5 ust. 2 ustawy z dnia 6 wrze$nia 2001 r. o dostepie do informacji publicznej
(Dz. U. z 2022r., poz.902) w zw. z art. 11 ust. 2 ustawy z dnia 16 kwietnia 1993 r. o zwalczaniu nieuczciwej konkurencji
(Dz. U. z 2022 r., poz. 1233 z p6zn. zm.), art. 35 ust. 4a — 4b ustawy z dnia 12 maja 2011 r. o refundacji lekow, Srodkéw
spozywczych specjalnego przeznaczenia zywieniowego oraz wyrobow medycznych (Dz. U. z 2026 r., poz. 253 z pézn.
zm.)" i art. 35a ustawy z dnia 12 maja 2011 r. o refundacji lekéw, $rodkéw spozywczych specjalnego przeznaczenia
zywieniowego oraz wyrobéw medycznych ((Dz. U. z 2026 r., poz. 253 z p6zn. zm.)?.

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

Podmiot w interesie ktérego dokonano wylaczenia jawnosci: (nie dotyczy)

Dane zakreslone kolorem czerwonym stanowig informacje publiczne podlegajgce wytgczeniu ze wzgledu na prywatnos$é
osoby fizyczney.

Zakres wylgczenia jawnosci: dane osobowe.

Podstawa prawna wyltaczenia jawnosci: art. 5 ust. 1 ustawy z dnia 6 wrzesnia 2001 r. o dostepie do informacji publicznej
(Dz. U. z 2022 r., poz. 902) w zw. z rozporzgdzeniem Parlamentu Europejskiego i Rady (UE) 2016/679 z dnia 27 kwietnia
2016 r. w sprawie ochrony oso6b fizycznych w zwigzku z przetwarzaniem danych osobowych i w sprawie swobodnego
przeptywu takich danych oraz uchylenia dyrektywy 95/46/WE (ogélne rozporzadzenie o ochronie danych) (Dz. U. UE.L. z
2016 r.119.1).

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

Podmiot, w interesie ktérego dokonano wylaczenia jawnosci: osoba fizyczna.

Dane zakre$lone kolorem czarnym stanowig informacje publiczne podlegajgce wytgczeniu ze wzgledu na tajemnice
przedsiebiorcy (nie dotyczy).

Zakres wyfaczenia jawnosci: dane objete o$wiadczeniem (nie dotyczy) o zakresie tajemnicy przedsiebiorcy.

Podstawa prawna wytgczenia jawnoS$ci: art. 5 ust. 2 ustawy z dnia 6 wrzesnia 2001 r. o dostepie do informacji publicznej
(Dz. U. z 2022 r., poz. 902) w zw. z art. 11 ust. 2 ustawy z dnia 16 kwietnia 1993 r. 0 zwalczaniu nieuczciwej konkurencji
(Dz. U. z 2022 r., poz. 1233 z p6zn. zm.), art. 35 ust. 4a — 4b ustawy z dnia 12 maja 2011 r. o refundacji lekow, $rodkéw
spozywczych specjalnego przeznaczenia zywieniowego oraz wyrobéw medycznych (Dz. U. z 2026 r., poz. 253 z p6zn.
zm.)" i art. 35a ustawy z dnia 12 maja 2011 r. o refundacji lekow, $rodkéw spozywczych specjalnego przeznaczenia
zywieniowego oraz wyrobéw medycznych (Dz. U. z 2026 r., poz. 253 z p6zn. zm.)?.

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

Podmiot, w interesie ktérego dokonano wylaczenia jawnosci: nie dotyczy

Dane zakre$lone kolorem szarym stanowig informacje publiczne podlegajgce wytgczeniu ze wzgledu na tajemnice
przedsigbiorcow (nie dotyczy).

Zakres wylgczenia jawnosci: dane objete o$wiadczeniem (nie dotyczy) o zakresie tajemnicy przedsiebiorcy.
Podstawa prawna wylaczenia jawnosci: art. 5 wust. 2 wustawy z dnia 6 wrze$nia 2001 r.
o dostepie do informacji publicznej (Dz. U. z 2022 r., poz.902) w zw. z art. 11 ust. 2 ustawy z dnia 16 kwietnia 1993 r. o
zwalczaniu nieuczciwej konkurencji (Dz. U. z 2022 r., poz. 1233 z p6zn. zm.), art. 35 ust. 4a — 4b ustawy z dnia 12 maja
2011 r. o refundacji lekéw, $rodkéw spozywczych specjalnego przeznaczenia zywieniowego oraz wyrobéw medycznych
(Dz. U. 22026 r., poz. 253 z p6zn. zm.)" i art. 35a ustawy z dnia 12 maja 2011 r. o refundacji lekéw, srodkéw spozywczych
specjalnego przeznaczenia zywieniowego oraz wyrobéw medycznych (Dz. U. z 2026 r., poz. 253 z p6zn. zm.)?.

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

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

" podstawa prawna zakreslen danych objetych tajemnicg przedsiebiorcy bedgcego wnioskodawcg w rozumieniu ustawy z dnia
12 maja 2011 r. o refundacji lekéw, srodkdéw spozywczych specjalnego przeznaczenia zywieniowego oraz wyrobow
medycznych (Dz. U. z 2026 r., poz. 253 z p6zn. zm.)

2 podstawa prawna zakreslen w analizie weryfikacyjnej Agencji danych objetych tajemnicg przedsigbiorcy bedgcego
wnioskodawcg w rozumieniu ustawy z dnia 12 maja 2011 r. o refundacji lekéw, $srodkéw spozywczych specjalnego
przeznaczenia zywieniowego oraz wyrobéw medycznych ((Dz. U. z 2026 r., poz. 253 z pdzn. zm.).
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1. Przedmiot i historia zlecenia

Pismem z dnia 29.05.2026 r., znak PLD.45340.653.2026.1.AB, Minister Zdrowia na podstawie art. 39 ust. 3
ustawy z dnia 12 maja 2011 r. o refundacji lekéw, srodkéw spozywczych specjalnego przeznaczenia
zywieniowego oraz wyrobéw medycznych (Dz.U. z 2026 r., poz. 253) zlecit zbadanie zasadnosci wydawania
zgody na refundacje srodka spozywczego specjalnego przeznaczenia zywieniowego:

e MCT Procal, proszek do sporzgdzania zawiesiny doustnej, saszetki 16 g,

we wskazaniach: deficyt LCHAD, deficyt VLCAD, deficyt dehydrogenazy pirogronianu, deficyt
palmitylotransferazy karnityny (CPT), deficyt transportera glukozy GLUT-1, deficyt mitochondrialnego biatka
tréjfunkeyjnego (MTP) oraz glikogenoza typu Il

Niniejsze opracowanie stanowi aneks do opracowania nr OT.4211.23.20223 oraz aktualizacje danych zawartych
w poprzednim opracowaniu w zakresie:

e istnienia nowych wytycznych praktyki klinicznej;

e istnienia nowych dowodéw naukowych na potrzeby oceny skutecznosci i bezpieczenstwa ocenianej
technologii medycznej;

e wptywu na wydatki podmiotu zobowigzanego do finansowania swiadczen ze srodkéw publicznych;
¢ opinii ekspertow klinicznych,

dla wskazan: deficyt LCHAD, deficyt VLCAD, deficyt dehydrogenazy pirogronianu, deficyt palmitylotransferazy
karnityny (CPT), deficyt transportera glukozy GLUT-1.

W ramach obecnie rozpatrywanych wskazan Ministerstwo Zdrowia uwzglednito dodatkowo wskazania: deficyt
mitochondrialnego biatka tréjfunkcyjnego (MTP) oraz glikogenoza typu lll. Z tego wzgledu w obecnym raporcie,
dla ww. wskazan przeprowadzono ocene skutecznosci i bezpieczenstwa bez zastosowania ograniczen
czasowych dla wyszukiwania dowodow. Ponizej przedstawiono skrotowy opis problemu zdrowotnego.

Deficyt mitochondrialnego biatka tréjfunkcyjnego (MTP?)

Deficyt mitochondrialnego biatka tréjfunkcyjnego (MTP, ang. mitochondrial trifunctional protein; okreslany rowniez
jako TFP) jest zaburzeniem beta-oksydacji kwaséw tluszczowych charakteryzujgcym sie szerokim spektrum
klinicznym od ciezkich objawdw wystepujgcych juz w okresie noworodkowym, obejmujgcych m.in. kardiomiopatie,
hipoglikemie, kwasice metaboliczng, miopatie mieéni szkieletowych, neuropatie, choroby watroby i zgon,
do fagodnego fenotypu z polineuropatia obwodowa, epizodami rabdomiolizy i zwyrodnieniem barwnikowym
siatkdwki.

W literaturze opisano mniej niz 100 przypadkéw deficytu MTP. Leczenie obejmuje przestrzeganie diety
niskottuszczowej z ograniczeniem spozywania dtugotancuchowych kwaséw ttuszczowych i ich zastgpienie
Sredniotancuchowymi kwasami ttuszczowymi (MCT).

U niemowlat i matych dzieci deficyt MTP powoduje wystgpienie dekompensacji metabolicznej, objawy choroby
mogag obejmowaé m.in. senno$¢, zmiane zachowania, ostabienie migsni, staby apetyt, kwasice metaboliczna,
jezeli choroba nie jest leczona u pacjenta mogg pojawi¢ sie problemy z oddychaniem, drgawki oraz $pigczka,
powazne problemy z sercem. Brak leczenia zwykle prowadzi do $mierci z powodu probleméw z sercem
lub oddychaniem ok. trzeciego roku zycia. U niewielkiej liczby os6b zgtaszano takze przypadki deficytu MTP
z tagodnymi objawami. Objawy pojawiajg sie w czasie od drugiego roku zycia do dorostosci i charakteryzujg sie
ostabieniem mieéni, bez objawéw dekompensacji metaboliczne;j.

Zrédio: raport OT.4211.18.2023
Glikogenoza typu Il (GSD llI)

Glikogenozy (GSD) to choroby genetyczne wynikajgce z zaburzeh metabolizmu glikogenu, dotyczace gtéwnie
watroby i miesni. Powstajg wskutek nieprawidtowosci enzymdéw odpowiedzialnych za przemiane glukozy
w glikogen i odwrotnie. Wiekszos$¢ typow dziedziczona jest w sposéb autosomalny recesywny.

3 https://bip.aotm.gov.pl/assets/files/zlecenia mz/2022/136/RPT/OT.4211.23.2022 MCT Procal BIP.pdf

4 LCHADD stanowi posta¢ deficytu mitochondrialnego biatka tréjfunkcyjnego (MTP/TFP), wynikajgcg z zaburzenia jednej z jego aktywnosci
enzymatycznych
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Czestos¢ wystepowania wszystkich typow glikogenoz wynosi ok. 1:20 000—40 000 w populacji ogdine;.

Glikogenoza typu Il (choroba Coriego) powodowana jest uszkodzeniami genu AGL. Choroba ujawnia sie zwykle
w okresie niemowlecym i charakteryzuje sie hipoglikemig oraz hiperlipidemia, a wspdtistniejgce uszkodzenia
watroby mogg prowadzi¢ do spowolnienia wzrostu.

Hipoglikemia w GSD typu Il jest zwykle mniej nasilona niz w GSD typu | (najciezszy i najczestszy typ), co wynika
z zachowanego procesu glukoneogenezy, a w przebiegu choroby obserwuje sie znaczng ketonemie
z hipoglikemig na czczo.

Leczenie glikogenozy typu lll opiera sie giéwnie na postepowaniu dietetycznym, obejmujgcym regularne positki,
zwiekszong podaz biatka oraz stosowanie weglowodanoéw o przedtuzonym uwalnianiu (np. skrobi kukurydzianej),
w celu utrzymania stabilnego stezenia glukozy we krwi oraz zapobiegania powiktaniom metabolicznym.

Zrédto: na podstawie raportu OT.4211.18.2023
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2. Wytyczne kliniczne

W dniu 29 czerwca 2026 r. przeprowadzono wyszukiwanie, ktérego celem byto odnalezienie informaciji
o wytycznych praktyki klinicznej dotyczgcych leczenia glikogenozy typu lll, deficytu LCHAD, deficytu GLUT-1,
deficytu dehydrogenazy pirogronianu, deficytu VLCAD, deficytu CPT oraz deficytu MTP.

Analizowano wytyczne polskie, europejskie i miedzynarodowe.
W celu odnalezienia wytycznych praktyki klinicznej przeszukano nastepujgce zrodta:
e polskie:
Polskie Towarzystwo Dietetyki (PTD), https://ptd.org.pl/
Polskie Towarzystwo Zywienia Klinicznego Dzieci (PTDK), https://ptzkd.org/
Polskie Towarzystwo Neurologéw Dzieciecych (PTND), https://ptnd.pl/
Polskie Towarzystwo Neurologiczne (PTN), https://ptneuro.pl
o Polskie Towarzystwo Epileptologii (PTE), https://epilepsy.org.pl/

O O O O

e 0golnoeuropejskie:
o FEuropean Society for Paediatric Gastroenterology Hepatology and Nutrition (ESPGHAN),
http://www.espghan.org/

o European Society for Clinical Nutrition and Metabolism (ESPEN), https://www.espen.org/guidelines-
home/espen-guidelines

o European Academy of Neurology (EAN), https://www.ean.org

o European Paediatric Neurology Society (EPNS), https://www.epns.info/
e Swiatowe:

o Genetic Metabolic Dietitians International (GMDI),

o International League Against Epilepsy (ILAE), https://www.ilae.org

o Child Neurology Society (CNS), https://www.childneurologysociety.org

o World Health Organization (WHO), https://www.who.int/publications/who-guidelines
e inne:

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

o National Institute for Health and Care Excellence (NICE), https://www.nice.org.uk/

o North American Society for Pediatric Gastroenterology, Hepatology & Nutrition (NASPGHAN),
https://naspghan.org/

British Inherited Metabolic Diseases Group (BIMDG), http://www.bimdg.org.uk/site/index.asp
American Academy of Neurology (AAN), https://www.aan.com
o American Epilepsy Society (AES), https://www.aesnet.org

Dodatkowo przeprowadzono niesystematyczne wyszukiwanie przy uzyciu wyszukiwarki internetowej
z zastosowaniem stow kluczowych: MCT Procal, medium chain triglycerides, ketogenic diet, pyruvate
dehydrogenase deficiency, glycosade, glycogenosis, GLUT-1, LCHAD, VLCAD, CPT, MTP, guideline,
management, recommendation, consensus, position, statement, wytyczne, zalecenia, rekomendacje, konsensus,
deficyt dehydrogenazy pirogronianu.

Zaburzenia oksydaciji diugotancuchowych kwasoéw ttuszczow: deficyt LCHAD, deficyt VLCAD, deficyt MCT

Odnalezione rekomendacje brytyjskie BIMDG 2024, amerykanskie van Calcar 2020, SERN i GMDI 2019, polskie
Zalecenia dietetyczne w pediatrii 2019, europejskie Spiekerkoetter 2009, zalecajg w terapii zaburzeh oksydac;ji
dtugotancuchowych kwasow ttuszczowych (deficyt LCHAD, deficyt VLACD oraz deficyt MTP) ograniczenie
podazy dtugotancuchowych kwasow tluszczéw oraz stosowanie suplementacji MCT ($redniotancuchowe kwasy
tluszczowe). Wazne jest unikanie okresow gtodzenia i sytuacji mogacych prowadzi¢ do dekompensacii
metabolicznej. Wsrod specjalnych mieszanek zawierajgcych MCT, wytyczne BIMDG 2024 wymieniaja
m.in. produkt MCT procal.

Zaburzenia cyklu karnityny: deficyt palmitylotransferazy karnityny (CPT | oraz CPT II)

Odnalezione rekomendacje brytyjskie BIMDG 2024, zalecajg ograniczenie podazy dtugotancuchowych kwasow
ttuszczéw oraz stosowanie suplementacji MCT ($redniotancuchowe kwasy ttuszczowe). Ws$rdd specjalnych
mieszanek zawierajgcych MCT, wytyczne BIMDG 2020 wymieniajg m.in. produkt MCT procal.
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Deficyt dehydrogenazy pirogronianu, deficyt transportera glukozy GLUT-1

Wytyczne dotyczgce schorzen, w ktorych zwigzych z zespotem niedoboru transportera glukozy typu 1 oraz
deficytem dehydrogenazy pirogronianu (BIMDG 2024, Klepper 2020, BDA 2020, Kossof 2018) zalecajg
stosowanie diety ketogenicznej, w tym opartej na trojglicerydach o $rednim taincuchu (MCT). Oceniana
interwencja zostata wymieniona w zaleceniach z BIMDG 2024 (pod nazwg MCT Procal) jako przyktadowy
suplement o wysokiej zawartosci MCT.

Glikogenoza typu lll

Wytyczne brytyjskie BIMDG 2024wymieniajg $sspz MCT Procal jako produkt biatkowo-energetyczny dostepny na
recepte przeznaczony dla pacjentéw od 3. roku zycia do wieku dorostego, mozliwy do zastosowania jako
uzupetnienie diety wysokobiatkowe;j.

Francuskie wytyczne kliniczne PNDS z 2023 wskazujg, ze leczenie opiera sie gtéwnie na diecie wysokobiatkowe;j,
unikaniu gtodzenia oraz stosowaniu skrobi kukurydzianej. Wytyczne wskazujg réwniez na mozliwos¢ zwiekszenia
udziatu ttuszczéw w diecie, szczegdlnie u pacjentéw z kardiomiopatig, jako elementu diety wysokobiatkowej
i niskoweglowodanowej. Jednoczesnie wytyczne nie zawierajg rekomendacji dotyczgcych stosowania
triglicerydow $redniotancuchowych (MCT) ani preparatéw zawierajgcych MCT jako standardowego elementu
leczenia glikogenozy typu Ill.

W wytycznych amerykanskich dotyczgcych glikogenozy typu Il (Kishnani 2010) wskazano, ze ftriglicerydy
Sredniotancuchowe (MCT) nie stanowi standardu postepowania dla wszystkich pacjentéw z GSD Ill. Mogg
stanowi¢ alternatywne zrédto energii, jednak ich rola terapeutyczna pozostaje nieustalona. Autorzy podkreslajg
koniecznos$¢ dalszych badan. Zaznaczono, ze MCT mozna rozwazac¢ jako element indywidualnie dobranej diety
u wybranych chorych, szczegélnie z GSD llla i kardiomiopatig/miopatia, pod kontrolg o$rodka metabolicznego.

W polskich zaleceniach pediatrycznych z 2020 r. opisujgcych schemat leczenia w glikogenozy lll, nie zawarto
rekomendacji dotyczacych stosowania triglicerydéw sredniotancuchowych (MCT). Wytyczne wskazujg na diete
niskottuszczowg jako element wtasciwego zywienia.

Szczegotowe informacje przedstawiono w tabeli ponizej.

Tabela 1. Przeglad interwencji wg wytycznych praktyki klinicznej

Organizacja, rok

(krajiregion) Opis zalecen klinicznych

Deficyt GLUT-1

Podstawg leczenia jest dieta ketogeniczna,

Charakteryzuje sie ona wysokg zawartoscig tluszczu, bardzo niskg zawartoscig weglowodandéw oraz
odpowiednig iloscig biatka zapewniajgca prawidtowy wzrost i rozwo;.

Dieta ketogeniczna prowadzi do wystgpienia ketozy, a ciata ketonowe sg wykorzystywane jako alternatywne
zrodto energii dla tkanki mézgowej, co pomaga zapobiega¢ napadom padaczkowym.

Rodzaje diet ketogenicznych
e  Klasyczna dieta ketogeniczna - 90% kalorii pochodzi z ttuszczu.

. Dieta oparta na tréjglicerydach o $redniej dtugosci tancucha (MCT)

BIMDG 2024 e  MCT wytwarzajg wiecej ciat ketonowych na jednostke energii niz ttuszcze o dtugich
(aktualizacja z 2020) tancuchach (LCT).

(Wielka Brytania)
®  45-55% kalorii pochodzi z MCT.
o  21-25% kalorii pochodzi z LCT.

e  Zmodyfikowana dieta ketogeniczna / zmodyfikowana dieta Atkinsa: spozycie biatka nie jest
ograniczone, zawarto$¢ weglowodanow jest bardzo niska; 75% kalorii pochodzi z ttuszczu.

Wytyczne wymieniajg $sspz MCT Procal jako produkt biatkowo-energetyczny dostepny na recepte
przeznaczony dla pacjentéw od 1. roku zycia do wieku dorostego, jako jeden z przyktadowych suplementéw o
wysokiej zawartosci MCT.

Poziom dowodéw naukowych i sita rekomendacji — nie podano

Wytyczne International Glut1DS Study Group dotyczace terapii deficytu GLUT-1
Klepper 2020 Wytyczne nie odnoszg sie do zastosowania $sspz MCT Procal.

Ponizej przedstawiono wytyczne odnoszace sie¢ do diety ketogenicznej, w tym opartej na tréjglicerydach
o $rednim tancuchu (MCT).

(migedzynarodowy

konsensus ekspertow
P ) e Terapia dietg ketogenng jest metodg leczenia z wyboru w przypadku Glut1DS i powinna by¢

rozpoczete jak najwczesniej. (13/13, 100%)

Opracowanie materiatéw analitycznych na potrzeby decyzji Ministra Zdrowia 7/50
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e Klasyczne 3:1 KDT jest leczeniem z wybory u dzieci ponizej 2 r. z.

. Dla nastolatkéw, dorostych i pacjentéw nieprzestrzegajgcych zalecen diety ketogenicznej MAD
stanowi dobrg alternatywe dla klasycznej KDT. (12/13, 92%)

. KDT jest zalecana jako pierwsza linia terapii w przypadku nastepujacych objawow deficytu GLUT1:
drgawek, zaburzen ruchowych i rozwojowych.

e Korzysci ptyngce z KDT nie majg wyraznej ,daty koncowej’, zaleca sie kontynuowanie KDT tak
dtugo, jak jest tolerowane przez pacjenta.

. Leczenie deficytu Glut1 za pomocg lekéw przeciwpadaczkowych nie rozwigzuje podstawowego
problemu metabolicznego, w zwigzku z czym zaden lek przeciwpadaczkowy nie jest jednoznacznie
rekomendowany.

e Sole ketonowe i ketoestry mogag stuzy¢ jako dodatkowe paliwo dla mézgu bez ograniczen
dietetycznych. Oba zwigzki mozna podawac doustnie i mogg one utrzymywaé poziomy ketonéw w
osoczu réwnowazne z KDT.

Poziom dowodoéw naukowych i sita rekomendacji — nie podano
W badaniu ankietowym wzieto udziat 13 ekspertéw, wsréd wynikéw przedstawiono zgodno$¢ ekspertéw jako
liczbe uzyskanych odpowiedzi oraz procentowo.

Kossof 2018
(miedzynarodowy
konsensus ekspertéw)

Wytyczne International Ketogenic Diet Study Group dotyczace optymalnego postepowanie klinicznego
u dzieci poddanych dietetycznej terapii padaczki.

Wytyczne nie odnoszg sie do zastosowania $sspz MCT Procal.

Ponizej przedstawiono wytyczne odnoszace sig do diety ketogeniczne;.

. KDT jest leczeniem z wyboru w przypadku dwdch konkretnych zaburzer metabolizmu mézgowego,
Glut1DS i PDHD.

e  Wprowadzenie i utrzymanie KDT dla Glut1DS i PDHD nie r6zni sie od ogélnych zalecen opisanych
w oswiadczeniu konsensusu.

Poziom dowoddéw naukowych i sita rekomendacji — nie podano

BDA 2020
(Wielka Brytania)

Zalecenia praktyczne British Dietetic Association dotyczgce zywienia klinicznego u dzieci z wrodzonymi
zaburzeniami metabolizmu: GLUT1DS

Wytyczne wymieniajg $sspz MCT Procal jako produkt dostepny na recepte do terapii dietg ketogennag
(zrédto tréjglicerydow o sredniej diugosci tancucha). Ponizej przedstawiono wytyczne odnoszgce sie do
diety ketogenicznej, w tym opartej na tréjglicerydach o $rednim tancuchu (MCT).

. KDT jest leczeniem pierwszego rzutu w przypadku GLUT1DS — wytworzone ciata ketonowe dziatajg
jako alternatywne zrodto energii, omijajgc defekt metaboliczny.

. GLUT1DS wykazuje duzg ré6znorodnos¢ fenotypowa — u pacjentéw na KDT obserwowano kontrole
napadoéw drgawkowych oraz poprawe w zakresie napadowej dyskinezy wysitkowej (PED).

. MCT jest zawarte w diecie, aby zapewni¢ 40—-45% catkowitej dziennej energii.

e Ze wzgledu na to, ze dieta MCT jest bardziej ketogeniczna, pozwala na zwiekszenie spozycia
weglowodandéw w diecie, co moze uczyni¢ jg bardziej smaczng dla dzieci w wieku szkolnym.

e MCT moze powodowac¢ dolegliwosci jelitowe, w tym biegunke i wymioty, dlatego nalezy
je wprowadzac stopniowo.

Poziom dowoddéw naukowych i sita rekomendacji — nie podano

Deficyt dehydrogenazy pirogronianowej

BIMDG 2024
(aktualizacja z 2020)
(Wielka Brytania)

Podstawg leczenia jest dieta ketogeniczna,

Charakteryzujg sie wysokg zawartoscig ttuszczu, bardzo niskg zawartoscig weglowodandw oraz odpowiednig
iloscig biatka zapewniajacg prawidtowy wzrost i rozwdg;.

Dieta ketogeniczna prowadzi do wystgpienia ketozy, a ciata ketonowe sg wykorzystywane jako alternatywne
zrodto energii dla tkanki mézgowej, co pomaga zapobiega¢ napadom padaczkowym.

Rodzaje diet ketogenicznych
e  Klasyczna dieta ketogeniczna - 90% kalorii pochodzi z tluszczu.

(] Dieta oparta na tréjglicerydach o $redniej dtugos$ci fancucha (MCT)

e  MCT wytwarzajg wiecej ciat ketonowych na jednostke energii niz ttuszcze o dtugich tancuchach.
®  45-55% kalorii pochodzi z MCT.
®  21-25% kalorii pochodzi z LCT.

e  Zmodyfikowana dieta ketogeniczna / zmodyfikowana dieta Atkinsa: spozycie biatka nie jest
ograniczone; zawarto$¢ weglowodandw jest bardzo niska; 75% kalorii pochodzi z ttuszczu.
Wytyczne wymieniajg $sspz MCT Procal jako produkt biatkowo-energetyczny dostepny na recepte

przeznaczony dla pacjentéw od 1. roku zycia do wieku dorostego, jako jeden z przyktadowych suplementow o
wysokiej zawartosci MCT.

Opracowanie materiatéw analitycznych na potrzeby decyzji Ministra Zdrowia 8/50
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Poziom dowodoéw naukowych i sita rekomendacji — nie podano

BDA 2020
(Wielka Brytania)

Zalecenia praktyczne British Dietetic Association dotyczgce zywienia klinicznego u dzieci z wrodzonymi
zaburzeniami metabolizmu: PDHD

Wytyczne wymieniajg $sspz MCT Procal jako produkt dostepny na recepte do terapii dietg ketogenna (zrodto
tréjglicerydow o $redniej dtugosci tancucha). Ponizej przedstawiono wytyczne odnoszgce sie do diety
ketogenicznej, w tym opartej na trojglicerydach o srednim tancuchu (MCT).

. KDT jest leczeniem pierwszego rzutu w przypadku PDHD — wytworzone ciata ketonowe dziatajg
jako alternatywne zrodto energii, omijajgc defekt metaboliczny.

. PDHD jest chorobg zwyrodnieniowg, a korzysci ptyngce z KDT nie zawsze sg mierzaine,
szczegolnie w przypadku braku napadéw. Niektére rodziny mogg odméwi¢ KDT, poniewaz w tym
schorzeniu KDT

e moze by¢ postrzegana jako ,przedtuzajgca zycie, ale niepoprawiajgca jego jakos$¢”
. Dieta ketogeniczna MCT (MCT KD): MCT stanowi 40—45% catkowitej dziennej energii; poniewaz

MCT ma silniejsze dziatanie ketogeniczne, pozwala na wiekszy udziat weglowodanéw w diecie, co
moze sprawi¢, ze dieta bedzie smaczniejsza dla dzieci w wieku szkolnym.

e  MCT moze powodowac dolegliwosci jelitowe, w tym biegunke i wymioty, dlatego nalezy wprowadzaé
go powoli.

e Ze wzgledu na restrykcyjny charakter KD wazne jest zapewnienie odpowiedniego spozycia
niezbednych nienasyconych kwaséw tluszczowych (NNKT). Ma to szczegdélne znaczenie
w przypadku dzieci stosujacych MCT KD, gdzie duza cze$¢ ich zapotrzebowania energetycznego
pochodzi z MCT. Moze by¢ konieczne uzupetienie diety niewielkg iloscig (2—3 ml) oleju omega-3,
np. oleju z orzechdw wioskich lub siemienia Inianego.

Poziom dowoddéw naukowych i sita rekomendacji — nie podano

Kossof 2018
(miedzynarodowy
konsensus ekspertow

Wytyczne International Ketogenic Diet Study Group dotyczace optymalnego postepowanie klinicznego u dzieci
poddanych dietetycznej terapii padaczki.

Wytyczne nie odnoszg sie do zastosowania $sspz MCT Proclal. Ponizej przedstawiono wytyczne odnoszace
sie do diety ketogenicznej, w tym opartej na trojglicerydach o srednim tancuchu (MCT).

. KDT jest leczeniem z wyboru w przypadku dwdch konkretnych zaburzer metabolizmu mézgowego,
Glut1DS i PDHD.

e  Wprowadzenie i utrzymanie KDT dla Glut1DS i PDHD nie r6zni sie od ogdlnych zalecen opisanych
w o$wiadczeniu konsensusu (patrz: wskazanie padaczka lekooporna).

Poziom dowoddéw naukowych i sita rekomendacji — nie podano

Glikogenoza typu Il

Zalecenia dietetyczne
2020

(Polska)

Wytyczne kliniczne opisuja schemat leczenia w poszczegélnych typach glikogenoz:
e  Typ lll (amylo-1,6-glukozydaza): jak w typie I, jednak bez restrykcji mleka i owocéw.

— positki co 2-3 godziny, w nocy zywienie przez sonde,

— weglowodany — 65% zapotrzebowania kalorycznego

— maltodekstryny i niegotowana, surowa skrobia kukurydziana,

— nie podawac¢ sacharozy i fruktozy, laktoza do 0,5 g/dobe,

— unikac laktozy,

— suplementacja witamin rozpuszczalnych w ttuszczach i witaminy C,

— suplementacja wapnia,

— dieta niskottuszczowa.

Wytyczne nie odnoszg sie do zastosowania $sspz MCT Procal.

Poziom dowoddéw naukowych i sita rekomendacji: nie podano.

BIMDG 2024
(aktualizacja z 2020)
(Wielka Brytania)

Cele leczenia dietetycznego: zapobieganie hipoglikemii; utrzymanie normoglikemii, poprawe toleranc;ji
gtodzenia; zapewnienie odpowiedniej podazy energii, ograniczenie progresji miopatii i kardiomiopatii.

Wytyczne wymieniajg $sspz MCT Procal jako produkt biatkowo-energetyczny dostepny na recepte
przeznaczony dla pacjentéw od 3. roku zycia do wieku dorostego, mozliwy do zastosowania jako uzupetnienie
diety

Kluczowe elementy leczenia

1. Weglowodany o przedtuzonym uwalnianiu - podstawg terapii jest stosowanie preparatow zapewniajgcych
stopniowe uwalnianie glukozy: niegotowana skrobia kukurydziana (cornstarch), Glycosade (skrobia bogata w
amylopektyne). Preparaty te majg zapobiega¢ hipoglikemii i utrzymywa¢ prawidiowe stezenie glukozy,
zwlaszcza w nocy i podczas dtuzszych przerw miedzy positkami.

2. Suplementacja biatka - ze wzgledu na zajecie mieséni i serca w GSD Ill zalecana jest dieta wysokobiatkowa.
Biatko wspomaga glukoneogeneze i moze poprawia¢ objawy miesniowe.

Opracowanie materiatéw analitycznych na potrzeby decyzji Ministra Zdrowia
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W GSD Il suplementacja biatka jest rutynowo zalecana i moze byé stosowana wraz ze skrobig kukurydziang
lub Glycosade.

3. Polimery glukozy
W przypadku koniecznosci dodatkowego wsparcia metabolicznego stosuje sie preparaty polimeréw glukozy.
Poziom dowodoéw naukowych i sita rekomendacji — nie podano

PNDS 2023
(Francja)

Zalecenia dotyczace postepowania w chorobach spichrzeniowych glikogenu (GSD) typu Il

Wytyczne nie odnoszg sie do zastosowania $sspz MCT Procal.

W wytycznych dotyczgcych nie wskazano stosowania triglicerydéow $redniotancuchowych (MCT) jako
standardowego elementu leczenia. Zalecenia koncentrujg sie przede wszystkim na odpowiedniej podazy
weglowodanow i biatka, stosowaniu surowej skrobi kukurydzianej oraz modyfikacjach diety zaleznych od wieku
i obrazu klinicznego pacjenta

Wytyczne wskazujg na mozliwo$¢ zwigekszenia udziatu ttuszczéw w diecie, szczegdlnie u pacjentow z
kardiomiopatia, jako elementu diety wysokobiatkowej i niskoweglowodanowej. Celem takiego postepowania
jest zapewnienie alternatywnych zrodet energii oraz ograniczenie akumulacji glikogenu. Jednoczesnie
wytyczne nie zawierajg rekomendaciji dotyczgcych stosowania triglicerydéw sredniotanicuchowych (MCT) ani
preparatéw zawierajgcych MCT jako standardowego elementu leczenia glikogenozy typu IIl.

Celem leczenia dietetycznego w dziecinstwie jest zapobieganie epizodom hipoglikemiii zapewnienie
réwnowagi metabolicznej niezbednej do prawidtowego wzrostu. Aby to uzyskac:

e  stezenie glukozy we krwi zawsze powinno utrzymywac sie powyzej 0,5 g/L (2,8 mmol/L), optymalne
stezenie wynosi pomiedzy 0,60 g/L (3,3 mmol/L)a 1,2 g/L (6,6 mmol/L),

e  postepowanie dietetyczne powinno by¢é dopasowane do stanu klinicznego pacjenta (w
szczegodlnosci w przypadku niewydolnosci serca) oraz profilu biochemicznego, pomimo, iz istniejg
ogolne zasady postepowania:

e dieta dzieci powinna by¢ bogata w weglowodany pochodzace zaréwno z surowej, jak i gotowanej
skrobi, zapotrzebowanie na positki powinno zosta¢ podzielone na porcje biorgc pod
uwage czas tolerancji postu podczas cyklu dobowego (w dzien 4-6 positkéw co 3-4 godziny, w
nocy 1-2 przekaski lub jesli post nie jest dobrze tolerowany wprowadzenie zywienia sondg
dojelitowq).

Poziom dowoddéw naukowych i sita rekomendacji: nie podano.

Kishnani 2010

Wytyczne miedzynarodowej grupy ekspertéw
Wytyczne nie odnoszg sie do zastosowania $sspz MCT Procal.

Wytyczne obejmujg diagnostyke oraz postepowanie wielonarzgdowe: zywienie, monitorowanie watroby,
uktadu sercowo-naczyniowego, miesni i uktadu nerwowo-miesniowego. Posta¢ GSD lIlla obejmuje watrobe
oraz miesnie szkieletowe i serce, natomiast GSD llIb dotyczy giéwnie watroby. Zalecenia uwzgledniajg

(aktualizacja z 2020)
(Wielka Brytania)

(Amerykanskie) zaréwno kontrole glikemii i hepatomegalii, jak i ryzyko progresji miopatii lub kardiomiopatii.

MCT nie stanowi standardu postepowania dla wszystkich pacjentéw z GSD lll. Mozna rozwaza¢ jako element
indywidualnie dobranej diety u wybranych chorych, szczegodlnie z GSD llla i kardiomiopatia/miopatig, pod
kontrolg osrodka metabolicznego.
Poziom dowodéw naukowych i sita rekomendacji: nie podano

Deficyt LCHAD, deficyt VLCAD, deficyt MTP i deficyt CPT
Zaburzenia metabolizmu tluszczéw — zaburzenia oksydaciji dtugotancuchowych kwasoéw ttuszczowych: deficyt
LCHAD, deficyt VLCAD, deficyt MTP oraz zaburzenia cyklu karnityny: deficyt CPT1
Wytyczne wymieniajg $sspz MCT Procal jako produkt biatkowo-energetyczny dostepny na recepte
przeznaczony dla pacjentéw od 1. roku zycia do wieku dorostego, mozliwy do zastosowania jako element
postepowania dietetycznego.

e Leczenie dietetyczne:
o Ograniczenie lipolizy/unikanie dtugich okreséw gtodzenia (moze by¢ konieczne podawanie
BIMDG 2024

o surowej skrobi kukurydzianej);

o Dostarczanie odpowiedniej ilosci energii (60% energii pochodzi z weglowodanowy);

o Ograniczenie spozycia dtugotancuchowych tréjglicerydéw w celu dostarczenia 5-15% kalorii
o pochodzacych z ttuszczu (w zaleznosci od stanu);

o Suplementacja witamin, mineratéw, niezbednych nienasyconych kwaséw ttuszczowych oraz
o diugotancuchowych kwasow tluszczowych, w tym DHA i AA.

o Suplementacja olejem/emulsjami/proszkiem MCT (dostarczajg 20-25% kalorii) — produkty na
bazie MCT sg niezbedne do zaspokojenia zapotrzebowania energetycznego na diecie o niskiej
zawartosci LCT, pod warunkiem, ze MCT jest tolerowane.

Opracowanie materiatéw analitycznych na potrzeby decyzji Ministra Zdrowia 10/50
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. Dawke i rodzaj produktu powinien zawsze ustali¢ specjalista dietetyk w zaleznosci od
indywidualnych potrzeb pacjenta.

e  Podanie: doustnie lub przez sonde nosowo-zotgdkowa/gastrostomijng.

e W przypadku narazenia na dekompensacje metaboliczng (zwiekszona lipoliza i utlenianie kwaséw
tluszczowych) konieczne jest ustalone postgepowanie awaryjne dostosowane do wieku i masy
pacjenta (czeste podawanie ptyndw o wysokiej zawartosci weglowodandéw i regularne
monitorowanie).

Poziom dowodéw naukowych i sita rekomendacji — nie podano

Zalecenia dietetyczne
2020 (Polska)

Gotowe diety i standardy zywienia dla dzieci chorych. Zalecenie dietetyczne w wybranych chorobach
pediatrycznych
Woybrane wrodzone wady metabolizmu: zaburzenia utleniania kwaséw tluszczowych (VLCAD, LCHAD)
Woytyczne nie odnosza sie do zastosowania $sspz MCT Procal. Ponizej wskazano zalecenia dotyczace diety
i suplementaciji:

. Dieta niskottuszczowa, wysokoweglowodanowa.

. Monitorowanie stezenia niezbednych kwaséw tluszczowych w surowicy krwi.

. Unikanie pozostawania na czczo. W ciggu dnia regularne spozywanie positkdw i ograniczanie gtodu
W nocy.

e Z wyjagtkiem niedoboru dehydrogenazy acylo-CoA $redniotarncuchowych kwaséw ttuszczowych
MCADD (w tym zaburzeniu MCT sg przeciwwskazane), w pozostatych zaburzeniach utleniania
dtugotancuchowych kwaséw tluszczowych mozna stosowac trojglicerydy o sredniotarncuchowych
kwasach ttuszczowych (MCT), co prowadzi do obnizenia oksydacji dtugotancuchowych kwasow
tluszczowych. W tych okolicznosciach mozna siggng¢ po mieszanki bogate w MCT - Lipistart
(Vitaflo), Monogen (Nutricia), Portagen (Mead Johnson), Bebilonpepti MCT (Nutricia), Humana MCT
(Humana), MCT Peptide (SHS International), a takze preparaty w postaci ptynu bedace czystymi
MCT, jak np. Liquigen lub MCT OQil (SHS International).

Poziom dowodéw naukowych i sita rekomendacji: nie podano

Spiekerkoetter 2009
(Europa)

Zalecenia dietetyczne u pacjentdw z zaburzeniami utleniania dtugotancuchowych kwasow ttuszczowych:
deficytem LCHAD deficytem MTP (in. TFP), deficytem VLCAD

Wytyczne nie odnosza sie do zastosowania $sspz MCT Procal
Deficyt LCHAD i MTP

e W przypadku pacjentéw z deficytem MTP spozycie dtugotancuchowych tluszczéw powinno byé
mozliwie najnizsze, zarbwno u pacjentéw bezobjawowych, jak i objawowych, aby zapobiec
dtugotrwatym objawom neuropatycznym. U noworodkéw obowigzkowe wydaje sie podawanie
specjalnego preparatu dla niemowlat o niskiej zawartosci LCT (dtugotancuchowe tréjglicerydy) i
wysokiej zawartosci MCT (mieszanka zawierajgca MCT). Specjalne preparaty zawierajgce MCT (np.
Monogen, SHS lub Basic-f, Milupa + olej MCT) pokrywa wszystkie wymagania dietetyczne.

e  Ze wzgledu na duzg smiertelno$¢ w pierwszych dniach i tygodniach zycia, leczenie dietetyczne, po
wykryciu zaburzeh w badaniach przesiewowych u noworodkéw, nalezy zasadniczo rozpoczynac
natychmiast po uzyskaniu wynikéw, nawet przed potwierdzeniem rozpoznania za pomocg analiz
enzymatycznych lub molekularnych.

. Sugeruje sie, ze wraz z rozpoczeciem stosowania pokarmoéw statych u pacjentéw, zawarto$é
diugotancuchowych kwaséw tluszczowych w diecie powinna wynosi¢ 25-30% catkowitej energii,
z czego 20-25% stanowi MCT i 5-10% LCT.

Deficyt VLCAD
. Symptomatyczny deficyt VLCAD: o pacjenci objawowi zazwyczaj otrzymujg diete z ograniczeniem
LCT i suplementacje MCT. Sugerowana zawarto$¢ LCT w diecie wynosi 25-30% catkowitej energii.
o Ze wzgledu, iz dominujgcymi objawami klinicznymi u pacjentéw z niedoborem VLCAD
podczas dtugoterminowej obserwacji sg epizodyczne bdle miesni i rabdomioliza, sugerujgce
niedobdr energii migsniowej, dieta musi by¢ wzbogacona w MCT, aby zapewni¢ 20%
catkowitej energii MCT.

o Pacjenci z bélem miesni i ostabieniem wywotanym wysitkiem fizycznym odnoszg korzysci ze
zwigkszonej podazy MCT (lub weglowodandw) tuz przed intensywniejszym wysitkiem

fizycznym (np. w dawce 0,25-0,5 g MCT/kg).

e  Asymptomatyczny deficyt VLCAD:

o U bezobjawowych pacjentéw z niedoborem VLCAD konieczno$¢ ograniczenia spozycia LCT
jest dyskusyjna.

o Obecnie u bezobjawowych niemowlat i dzieci z niedoborem VLCAD zaleca sie fagodne
ograniczenie zawartosci ttuszczu w diecie do 30—40% catkowitej energii. Noworodki z VLCAD,
u ktérych po pierwszym tygodniu zycia profil acylokarnityny catkowicie sie unormowat, byty
leczone w pierwszych miesigcach zycia bez diety z ograniczeniem lub modyfikacjg tluszczu
i jak dotad nie wystapity u nich zadne objawy kliniczne zwigzane z VLCAD.
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Organizacja, rok
(kraj/region)

Opis zalecen klinicznych

o U pacjentéw, u ktorych w pdzniejszym okresie zycia rozwijaja sie jedynie objawy miopatii
wywotanej wysitkiem fizycznym, wzbogacenie diety o MCT (szczegdlnie przed ¢wiczeniami)
moze by¢ wystarczajgce, a ograniczanie LCT moze nie by¢ konieczne.

Poziom dowodéw naukowych i sita rekomendacji — nie podano

Deficyt VLCAD

GMDI v.1.4 2022

Wytyczne Genetic Metabolic Dietitians International dotyczace zalecen dietetycznych w deficycie VLCAD
Wytyczne nie odnoszg sie do zastosowania $sspz MCT Procal

. Przy ustalaniu zalecen zywieniowych dotyczacych sktadu ttuszczéw w diecie nalezy wzigé pod
uwage wiek, stopien zaawansowania choroby i historie kliniczna.

. Opracowujgc diete dla pacjenta z deficytem VLCAD, nalezy dgzy¢é do osiggniecia, ale nie
przekraczac, catkowitego spozycia tluszczéw zalecanego przez DRI dla danego wieku. Catkowite
spozycie tluszczow obejmuje zaréwno LCF, jak i MCT.

e W przypadku os6b z tagodng postacig VLCAD nie ma koniecznosci zastepowania czesci LCF
w diecie MCT, o ile osoba ta pozostaje bezobjawowa i przestrzega wytycznych dotyczacych postu
i postepowania w przypadku choroby.

e W przypadku oséb z umiarkowang postacig VLCAD nalezy ograniczy¢ spozycie LCF do 15-30%
szacowanego zapotrzebowania energetycznego, biorac pod uwage wiek, nasilenie choroby
i historie kliniczna.

e W przypadku osoéb z cigzkg postacig VLCAD nalezy ograniczy¢ LCF do 10-15% szacowanego
zapotrzebowania energetycznego, biorac pod uwage wiek, nasilenie choroby i historie kliniczna.

. Po okresleniu zapotrzebowania na LCF nalezy doda¢ zrédto MCT, aby zaspokoi¢ catkowite
zapotrzebowanie danej osoby na tluszcze.

Sita rekomendacji: Fair (zalecenie umiarkowane) - To zalecenie opcjonalne lub zalezne od kontekstu
klinicznego. Moze by¢ sformutowane jako ,Mozna rozwazyc...” lub ,Zaleca sie w okre$lonych sytuacjach...”.
Oznacza to, ze dowody sg umiarkowane lub ograniczone, a decyzja powinna by¢ dostosowana do
indywidualnych potrzeb pacjenta.

Dziatanie kliniczne: Imperative (zalecenie imperatywne) - To zalecenie obowigzkowe, ktére powinno by¢
stosowane w praktyce klinicznej. Jest sformutowane w sposéb jednoznaczny, np. ,Zaleca sie...” lub ,Nalezy...”.
Oznacza to, zZe istnieje silna podstawa naukowa lub konsensus ekspertéw, by uznac to postepowanie za
standard opieki

Skroéty: ASD — leki przeciwpadaczkowe (ang. antiseizure medications); CPT1 — niedobdr palmitylotransferazy 1 karnityny (ang. carnitine
palmitoyltransferase 1 deficiency); DRI — dzienne zalecane spozycie (ang. daily recommended intake); LCF dtugotancuchowe kwasy
ttuszczowe (ang. long-chain fat); MCT — S$redniotancuchowe kwasy ttuszczowe (ang. medium chain triglycerides); MTP — niedobdr
mitochondrialnego biatka tréjfunkcyjnego (ang. mitochondrial trifunctional protein deficiency, TFP); KDT — terapia dietg ketogeniczng (ang.
ketogenic diet therapies); MAD — zmodyfikowana dieta Atkinsa (ang. modified Atkins diet); PDHD — deficyt dehydrogenazy pirogronianowe;j
(ang. pyruvate dehydrogenase deficiency); PTN — Polskie Towarzystwo Neurologiczne
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3. Opinie ekspertéw klinicznych

Analitycy Agencji zwrdcili sie do 4 ekspertéw klinicznych z prosba o opinie w przedmiotowej sprawie. Do dnia
zakonczenia prac nad niniejszym raportem otrzymano dwie opinie; od dr hab. n. med. Joanny Sykut-Cegielskiej,
Konsultant Krajowej w dziedzinie pediatrii metabolicznej oraz od dr hab. n. med. Dariusza Rokickiego, Kierownika
Kliniki Pediatrii, Zywienia i Choréb Metabolicznych, Instytutu "Pomnik - Centrum Zdrowia Dziecka".

Opinie ekspertéw zostaty przygotowane bezptatnie, zgodnie z aktualnymi przepisami prawnymi dotyczgcymi
wykonywania przez Agencje oceny technologii medycznych na zlecenie Ministra Zdrowia.

Prof. Jolanta Sykut-Cegielska wskazata, ze dla wiekszosci analizowanych wskazan brak jest danych
pozwalajgcych okresli¢ liczbe chorych w Polsce. Ekspertka oszacowata liczbe nowych rozpoznan na okoto 3-5
przypadkow rocznie dla deficytu LCHAD, 5—7 dla deficytu VLCAD, 1-2 dla deficytu MTP, kilka przypadkéw rocznie
dla deficytu dehydrogenazy pirogronianu oraz okoto 13 nowych przypadkdw rocznie dla zespotu niedoboru
transportera glukozy GLUT-1. W odniesieniu do nowo ocenianego wskazania, tj. deficytu MTP, ekspertka
oszacowata liczbe nowych zachorowah na 1-2 pacjentéw rocznie, przy czym do 100% noworozpoznanych
pacjentow stosowaé bedzie preparat MCT Procal. W przypadku glikogenozy typu Il nie przedstawiono
szacunkow dotyczgcych liczby chorych.

Prof. Dariusz Rokicki wskazat natomiast, ze nawet w przypadku objecia MCT Procal refundacjg preparat ten byiby
stosowany jedynie u nielicznych pacjentéw z deficytem LCHAD, VLCAD, CPT oraz MTP. Jednoczes$nie ekspert
nie przewidywat stosowania MCT Procal u pacjentéw z deficytem dehydrogenazy pirogronianu oraz zespotem
niedoboru transportera glukozy GLUT-1.

Szczegoly przedstawiono w tabeli ponizej.

Tabela 2 Liczebnos¢ populacji wedtug stanowisk ekspertéow klinicznych

Liczba Odsetek os6b, u ktorych | Zrodio lub
nowych . 4 informacja,
Ekspert Obecna liczba chorych w Polsce zachorowan obcf:i;a":t::m‘::g's ze dane s3
w ciggu roku OZ. ci)L e refunda(’:)' szacunkami
w Polsce Ieciu jej 13 wiasnymi
Deficyt LCHAD
dr hab. n. med. . 9,
i Nieznana — brak rejestru Srednio 3-5 Do 100%
Jolanta Sykut-Cegielska noworozpoznanych Szacunki
dr hab. n. med. wiasne
i Lo NIE ZNAM NIE ZNAM NIE ZNAM (nieliczni)
Dariusz Rokicki
deficyt VLCAD
dr hab. n. med. . 0
. Nieznana — brak rejestru Srednio 5-7 Do 100%
Jolanta Sykut-Cegielska noworozpoznanych Szacunki
dr hab. n. med. wiasne
i o NIE ZNAM NIE ZNAM NIE ZNAM (nieliczni)
Dariusz Rokicki
deficyt dehydrogenazy pirogronianu (PDH)
Brak danych, terapia
dietetyczna prowadzona
dr hab. n. med. Brak ZZ(’;}/ ch - jest indywidualnie dla
i Nieznana — brak rejestru . kazdego pacjenta, u okofo
Jolanta Sykut-Cegielska przypadkow w potowy pacjentow Szacunki
ciagu roku zastosowanie moze mie¢ wtasne
MCT.
dr hab. n. med.
i Lo NIE ZNAM NIE ZNAM 0
Dariusz Rokicki
deficyt palmitylotransferazy karnityny (CPT)
dr hab. n. med. Nieznana — brak rejestru. Wyréznia sie Nieznana — W zaleznosci od fenotypu
Jolanta Sykut-Cegielska deficyt CPT1i CPT2. brak rejestru. klinicznego defektu. Szacunki
dr hab. n. med. wiasne
. o NIE ZNAM NIE ZNAM NIE ZNAM (nieliczni)
Dariusz Rokicki
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nI:;:vz)z:ah Odsetek os6b, u ktorych iﬁ;g:i:alg}:
Ekspert Obecna liczba chorych w Polsce zachorowan ﬁ;f:;;";;g‘;m‘::%‘g ze dane s
w ciggu roku o Fror a szacunkami
w Polsce objeciu jej refundacja wiasnymi
deficyt transportera glukozy GLUT-1
Brak danych statystycznych w Polsce. W Brak danych, terapia
2025 roku terapig dieta ketogenna | Brak danych— | dietetyczna prowadzona
dr hab. n. med. objetych byto niespetna 100 pacjentéw. _kilka- Jest indywidualnie dla
. N i kilkana$cie kazdego pacjenta, u okofo
Jolanta Sykut-Cegielska | Aktualne szacunki: 1 na 24 tys. Urgdzgn, przypadkéw w pofowy pacjentéw Szacunki
w Polsce bytoby to 13 nowych pacjentéw ciagu roku zastosowanie moze miec wiasne
rocznie. MCT.
dr hab. n. med.
] L NIE ZNAM NIE ZNAM 0
Dariusz Rokicki
deficyt mitochondrialnego biatka tréjfunkcyjnego (MTP)
Z 0,
dr h; bl; nt g‘ eq. iJc;(Ianta Nieznana — brak rejestru Srednio 1-2 Do 100% h
ykut-Cegielska noworozpoznanyc Szacunki
; wtasne
dr hab. 'Eo':i‘f;'('i Dariusz NIE ZNAM NIE ZNAM NIE ZNAM (nieliczni)
glikogenoza typu Il
dr hab. n. med. Jolanta Nieznana — brak rejestru Nieznana — Nieznana )
Sykut-Cegielska g brak rejestru
dr hab. n. m_ed._ Dariusz NIE ZNAM NIE ZNAM 0 Szacunki
Rokicki wtasne

Prof. Jolanta Sykut-Cegielska wskazata, ze MCT Procal moze stanowi¢ element postepowania dietetycznego
w ocenianych wrodzonych wadach metabolizmu, przy czym decyzja o jego zastosowaniu jak i dawkowaniu
powinna by¢ podejmowana indywidualnie dla kazdego pacjenta.

Za gtébwng bariere w terapii uznata ograniczong dostepnos$¢ preparatu wynikajagcg z procedury importu
docelowego oraz ryzyko opoznien lub przerwania leczenia z przyczyn administracyjnych.
W opinii ekspertki poprawe sytuacji pacjentow mogtoby przynies¢ uproszczenie procedur refundacyjnych,
rejestracja preparatu w Polsce oraz zapewnienie specjalistycznej opieki dietetycznej finansowanej ze $rodkéw
publicznych.

Prof. Sykut-Cegielska nie wskazata istotnych probleméw bezpieczenstwa ani ryzyka niewlasciwego stosowania
ocenianej technologii. Jednoczesnie podkreslita, ze najwiekszg korzy$¢ mogg odniesé pacjenci majgcy trudnosci
z osiggnieciem lub utrzymaniem ketozy, natomiast zastosowanie MCT Procal moze by¢ mniej korzystne u chorych
z PDHD, GLUT1DS dobrze kontrolowanych za pomocg klasycznej lub zmodyfikowanej diety ketogennej/
zmodyfikowanej diety Atkinsa.

Prof. Rokicki wskazat, Ze leczenie zywieniowe pacjentéw z ocenianymi schorzeniami powinno by¢ planowane
indywidualnie w oparciu o zapotrzebowanie energetyczne, podaz biatka, ttuszczéw i weglowodandéw oraz cele
terapeutyczne, natomiast preparaty zawierajgce MCT stanowig jedynie narzedzie wspierajgce realizacje zatozen
dietetycznych.

W odniesieniu do deficytow LCHAD, VLCAD, CPT oraz MTP ekspert wskazat, ze MCT stanowi istotny element
postepowania dietetycznego, jednak w Polsce dostepny jest rowniez refundowany czysty olej MCT, ktéry moze
by¢ wykorzystywany w tych wskazaniach. Jednoczesnie podkreslit, ze MCT Procal moze by¢ rozwigzaniem
wygodniejszym w stosowaniu, zwlaszcza u dzieci, poniewaz fatwiej jest podac¢ preparat w formie saszetek niz
ptynny olej MCT.

Ekspert zwrdcit uwage, ze w przypadku deficytu PDH, zespotu niedoboru transportera glukozy typu 1 (GLUT1)
oraz glikogenozy typu Il podstawg leczenia jest dieta ketogenna lub dieta wymagajgca znacznego ograniczenia
podazy weglowodandw. W ocenie eksperta zawarto$¢ weglowodandéw w preparacie MCT Procal moze utrudniac
osiggniecie i utrzymanie odpowiedniego poziomu ketozy, dlatego w tych wskazaniach preferowanym
rozwigzaniem bytoby stosowanie czystego oleju MCT.

Szczegdly przestanych opinii przedstawiono w tabeli ponizej.
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Tabela 3. Opinia ekspertow klinicznych dotyczaca MCT Procal

DWOK.414.4.2026

dr hab. n. med. Jolanta Sykut-Cegielska
Konsultant Krajowa w dziedzinie pediatrii metabolicznej

dr hab. n. med. Dariusz Rokicki

Kierownik Kliniki Pediatrii, Zywienia i Choréb Metabolicznych
Instytut "Pomnik - Centrum Zdrowia Dziecka"

deficyt LCHAD

Istotny klinicznie punkt
koncowy

Przezycie, brak lub zmnigjszone nasilenie powiktan

Dekompensacja z hipoglikemig (do wczesnego dzieciristwa)
Potem: kardiomiopatia, neuropatia i miopatia, retinopatia

Minimalna réznica
odczuwalna przez chorego

Mniej dekompensacji (hospitalizacje).

Mniej epizodéw rabdomiolizy — mniej/brak hospitalizacji; brak kardiomiopatii,
zachowanie widzenia, zwykt aktywno$¢ ruchowa bez bélu

Dawkowanie oraz sredni czas
stosowania produktu MCT
Procal w ocenianej populacji

Dawkowanie: indywidualne

Sredni czas stosowania: leczenie dietetyczne przez cate zycie, udziat MCT z
MCT Procal - indywidualnie

Dawkowanie: Komentarz eksperta umieszczono pod tabelg.
Sredni czas stosowania: cate zycie

deficyt VLCAD

Istotny klinicznie punkt
koncowy

Przezycie, brak lub zmnigjszone nasilenie powiktan

Dekompensacja z hipoglikemig (do wczesnego dzieciristwa)
Potem: kardiomiopatia i miopatia

Minimalna réznica
odczuwalna przez chorego

Mniej dekompensacji (hospitalizacje)
Mniej epizodéw rabdomiolizy; mniej/brak hospitalizacji; brak kardiomiopatii,
zwykta aktywnos$c ruchowa bez bolu

Dawkowanie oraz sredni czas
stosowania produktu MCT
Procal w ocenianej populacji

Dawkowanie: indywidualne

Sredni czas stosowania: leczenie dietetyczne przez cate zycie, udziat MCT z
MCT Procal - indywidualnie

Dawkowanie: Komentarz eksperta umieszczono pod tabelg.

Sredni czas stosowania: cafe zycie

deficyt dehydrogenazy pirogronianu (PDH)

Istotny klinicznie punkt
koncowy

Przezycie, brak lub zmniejszone nasilenie powiktan

Padaczka, zaburzenia ruchowe, zaburzenia poznawcze

Minimalna réznica
odczuwalna przez chorego

Mniej napaddéw i zaburzen ruchowych, prawidtowy rozwdj intelektualny

Dawkowanie oraz sredni czas
stosowania produktu MCT
Procal w ocenianej populaciji

Dawkowanie: indywidualne

Sredni czas stosowania: leczenie dietetyczne przez cate zycie, udziat MCT z
MCT Procal - indywidualnie

Dawkowanie: Komentarz eksperta umieszczono pod tabelg.
Sredni czas stosowania: cate zycie

deficyt palmitylotransferazy karnityny (CPT)
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Istotny klinicznie punkt
koncowy

Przezycie, brak lub zmniejszone nasilenie powiktan

Dekompensacja z hipoglikemig (do wczesnego dzieciristwa)
Potem: kardiomiopatia, neuropatia i miopatia, retinopatia

Minimalna réznica
odczuwalna przez chorego

Mniej dekompensacji (hospitalizacje).

Mniej epizodéw rabdomiolizy — mniej/brak hospitalizacji; brak kardiomiopatii,
zachowanie widzenia, zwykt aktywno$¢ ruchowa bez bélu

Dawkowanie oraz sredni czas
stosowania produktu MCT
Procal w ocenianej populaciji

Dawkowanie: indywidualne

Sredni czas stosowania: leczenie dietetyczne przez cafe zycie, udziat MCT z
MCT Procal - indywidualnie

Dawkowanie: Komentarz eksperta umieszczono pod tabelg.

Sredni czas stosowania: cafe zycie

deficyt transportera glukozy GLUT

-1

Istotny klinicznie punkt
koncowy

Redukcja napadow padaczkowych, prawidtowy rozwdj intelektualny

Padaczka, zaburzenia ruchowe, zaburzenia poznawcze

Minimalna réznica
odczuwalna przez chorego

Mniej napadéw i zaburzen ruchowych, prawidtowy rozwdj intelektualny

Dawkowanie oraz sredni czas
stosowania produktu MCT
Procal w ocenianej populacji

Dawkowanie: indywidualne

Sredni czas stosowania: leczenie dietetyczne przez cate zycie, udziat MCT z
MCT Procal - indywidualnie

Dawkowanie: Komentarz eksperta umieszczono pod tabelg.
Sredni czas stosowania: cate zycie

deficyt mitochondrialnego biatka trojfunkcyj

nego (MTP)

Istotny klinicznie punkt
koncowy

Przezycie, brak lub zmnigjszone nasilenie powiktan

Dekompensacja z hipoglikemig (do wczesnego dzieciristwa)
Potem: kardiomiopatia, neuropatia i miopatia, retinopatia

Minimalna réznica
odczuwalna przez chorego

Mniej dekompensacji (hospitalizacje).
Mniej epizodéw rabdomiolizy — mniej/brak hospitalizacji; brak kardiomiopatii,
zachowanie widzenia, zwykt aktywno$c ruchowa bez bolu

Dawkowanie oraz sredni czas
stosowania produktu MCT
Procal w ocenianej populacji

Dawkowanie: indywidualne

Sredni czas stosowania: leczenie dietetyczne przez cate zycie, udziat MCT z
MCT Procal - indywidualnie

Dawkowanie: Komentarz eksperta umieszczono pod tabelg.

Sredni czas stosowania: cafe zycie

glikogenoza typu Ill (GSD Iil)

Istotny klinicznie punkt
koncowy

Przezycie, brak lub zmniejszone nasilenie powiktan

Hipoglikemia, hepatopatia, miopatia, kardiomiopatia

Minimalna réznica
odczuwalna przez chorego

Mniej napadow hipoglikemii, poprawa aktywno$ci ruchowej i wydolnoSci
fizycznej (zmniejszenie kardiomiopatii)

Dawkowanie oraz sredni czas
stosowania produktu MCT
Procal w ocenianej populaciji

Dawkowanie: indywidualne

Sredni czas stosowania: leczenie dietetyczne przez cate zycie, udziat MCT z
MCT Procal - indywidualnie

Dawkowanie: Komentarz eksperta umieszczono pod tabelg.

Sredni czas stosowania: cafe zycie

deficyt LCHAD, VLCAD, PDH, CPT, GLUT-1, MTP, GSD Il
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Problemy zwigzane ze
stosowaniem aktualnie
dostepnych opcji leczenia

Ucigzliwo$¢ procedury sprowadzania preparatu na wniosek o import docelowy.
Procedury zwigzane z wnioskami na import docelowy sg zbyt dtugie, co moze
powodowacC znaczne opOznienia w rozpoczeciu leczenia dietetycznego.
Dodatkowo niespodziewane zablokowanie refundacji wniosku spowodowane
decyzjg MZ, ktére kieruje wniosek do AOTMiTu z prosha o opinie, co ma
miejsce w nieprzewidywalnym (dla rodzica i lekarza kierujgcego) terminie,
stwarza duze ryzyko przerwania ciggtosci leczenia.

Moéwimy o leczeniu zywieniowym: wifasciwie nie ma istotnych problemow.
Stosowane preparaty i $Srodki zywieniowe sg dostepne i refundowane, m.in. w
ramach programow lekowych lub procedury RDTL.

Rozwiazania zwigzane z
systemem ochrony zdrowia
mogtyby poprawi¢ sytuacje

pacjentéw w omawianym
wskazaniu

Uproszczenie | skrocenie czasu procedury importu docelowego lub
uruchomienie innego alternatywnego trybu refundacji. Optymalnym
rozwigzaniem tego problemu bytaby rejestracja preparatu.

W kazdym oSrodku, ktory zajmuje sie leczeniem dietetycznym powyzszych
Jjednostek  chorobowych  bezwzglednie  powinien  by¢  zatrudniony
wykwalifikowany dietetyk, specjalizujgcy sie w tego rodzaju terapii medycznej.
Porady dietetyczne powinny by¢ wpisane w koszyk $wiadczen
gwarantowanych i refundowane przez NFZ.

Uproszczenie procedur zwigzanych z dostepno$cig obecnie stosowanych
technologii i preparatéw zywieniowych.

Potencjalne problemy w
zwigzku ze stosowaniem

Jesli chorzy leczeni dietg ketogenng zaczng stosowa¢ MCT Procal, moze to
ogranicza¢ mozliwos$¢ uzyskania i utrzymania odpowiedniego poziomu ketozy.

refundacja ocenianej
technologii

ocenianej technologii Brak. Ponadto preparat zawiera weglowodany, ktérych podaz w tych wskazaniach
jest celowo ograniczana.
Mozliwosci naduzy¢ lub Nie widze istotnego ryzyka naduzyc¢ lub niewtfa$ciwego stosowania zwigzanego
niewlasciwego zastosowania z objeciem refundacjg ocenianej technologii.
zwigzane z objeciem Brak.

Grupy pacjentow o
specyficznej charakterystyce,
ktére moga bardziej
skorzystac ze stosowania
ocenianej technologii

W przypadku terapii dietg ketogenng, dodatek do diety MCT moze byc¢
szczegolnie korzystny w przypadku pacjentéw, u ktérych osiggniecie ketozy
jest trudne, a dodatkowo istniejg problemy z utrzymaniem restrykcji
dietetycznych.

Preparat moze by¢ wygodniejszy do stosowania u matych dzieci, ktérym fatwiej
poda¢ MCT Procal niz ptynny olej MCT. Nalezy jednak podkresli¢, ze nie
oznacza to przewagi klinicznej nad standardowo stosowanym MCT.

Grupy pacjentéw o
specyficznej charakterystyce,
ktére nie skorzystajg ze
stosowania ocenianej
technologii

Pacjenci z alergig na biatka mleka krowiego z ww chorobami.

W przypadku PDHD, GLUT1DS pacjenci ze zig tolerancja MCT, pacjenci
osiggajgcy dobre wyniki leczenia klasyczng czy modyfikowang dietg ketogenna
czy modyfikowang dietg Atkinsa.

Pacjenci z deficytem PDH, GLUT1 oraz glikogenoza typu Ill, u ktérych
podstawe leczenia stanowi dieta ketogenna lub istotne ograniczenie podazy
weglowodanoéw.

Komentarz dr hab. n. med.

Dariusza Rokickieqgo dot. dawkowania MCT Procal we wnioskowanych wskazaniach:

Nie odpowiem na dawkowanie: najpierw uktada sie diete wedftug choroby — energia, biatko, weglowodany, limity LCT, zapotrzebowanie na NKKT/DHA/witaminy
— a dopiero potem wybiera no$nik MCT. Czyli zwykle nie zaczyna sie od preparatu, tylko od celu zywieniowego. Preparat jest narzedziem. Dobrze skonstruowana
dieta w oparciu o mieszanki zywieniowe dostepne na rynku i wzbogacona olejem MCT (tez dostepny i refundowany) nie wymaga wspomagaczy typu MCT
Procal. Zwtaszcza, Ze zawiera tez weglowodany, ktére za wszelkg cene chcemy ograniczy¢ w chorobach leczonych dietg ketogenng, wiec w tej logice MCT
Procal jest wtasciwie przeciwwskazany.
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W ogdle wybor tych chordb jako wskazan to raczej desperacka proba marketingowa zdobycia nowego rynku anizeli przemyslana, medyczna strategia

terapeutyczna.

Te choroby to dwie grupy. W pierwszej (LCHAD, VLCAD, CPT, MTP) MCT jest zrédtem energii — do diety dodajemy MCT. Tu Procal moze ewentualnie stuzyc¢
Jjako wygodne zrédto MCT, chociaz mamy dostepny w Polsce czysty olef MCT.

W drugiej grupie (deficyt PDH, GLUT1, glikogenoza typ 3) leczenie jest dietg ketogenng — tu uwaga powyzej — po co MCT Procal, ktéry zawiera weglowodany,
ktére znaczgco redukujemy w takiej diecie? Jeslibysmy zaproponowali diete ketogenng opartg na MCT, to na czystym oleju MCT z dietg bogatottuszczows,
ubogoweglowodanows. tatwiej uzyskac¢ warunki do prawidtowej kontroli biochemicznej, takie produkty majg sens gtownie jako kompromis praktyczny, a nie

Jako najczystsze narzedzie do osiggania ketozy.
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4. Alternatywne technologie medyczne

Zgodnie z odnalezionymi wytycznymi klinicznymi (patrz rozdz. 2), podstawg leczenia analizowanych zaburzen
metabolicznych jest postepowanie dietetyczne, obejmujgce diete ketogeniczng w zaburzeniach metabolizmu
glukozy, w tym suplementacje MCT (deficyt GLUT-1, PDH) oraz diete niskottuszczowg z ograniczeniem
diugotaricuchowych kwasoéw tluszczowych i suplementacja MCT w zaburzeniach (-oksydacji kwasoéw
ttuszczowych (LCHAD, VLCAD, MTP/TFP, CPT). W glikogenozie typu Il leczenie opiera si¢ gtéwnie na diecie
wysokobiatkowej, unikaniu gtodzenia oraz stosowaniu skrobi kukurydzianej. W przypadku postepowania
dietetycznego optymalny dobdr preparatu zalezy od wielu czynnikéw: indywidualnych potrzeb pacjentéw, ich
stanu zdrowia, wieku lub masy ciata.

W opinii Konsultant Krajowej w dziedzinie pediatrii metabolicznej, prof. Jolanty Sykut-Cegielskiej technologiami
alternatywnymi dla MCT Procal sg przede wszystkim inne preparaty zawierajgce MCT, tj. MCT Oil, Liquigen
i K.Quik, stosowane we wszystkich analizowanych wskazaniach, a dodatkowo Lipistart i Monogen w przypadku
zaburzen utleniania dtugotancuchowych kwaséw ttuszczowych (LCHAD, VLCAD, CPT i MTP). W PDH i GLUT-1
podstawe leczenia stanowi dieta ketogenna, natomiast w glikogenozie typu Il dieta bogatobiatkowa
z zastosowaniem skrobi kukurydziane;.

Prof. Dariusz Rokicki w deficytach LCHAD, VLCAD, CPT oraz MTP wymienit diete z ograniczeniem ttuszczow,
suplementacje MCT oraz karnityne. W deficycie dehydrogenazy pirogronianu (PDH) oraz GSD Il wskazat tiamine
i diete ketogenng, natomiast w zespole niedoboru transportera glukozy GLUT-1 diete ketogenna.

Zgodnie z informacjami przekazanymi w zleceniu MZ w ocenianych wskazaniach w ramach importu docelowego
sprowadzane® sg nastepujgce produkty lecznice lub $sspz:

o deficyt LCHAD: MCT Oil; Monogen; Liquigen; Lipistart; Fruiti Vits; SOS 20, 25; K.Yo;

e deficyt VLCAD: MCT OQil; Monogen; Liquigen; Lipistart; Milupa Basic-F; DocOmega; Complete Amino
Acid Mix; Paediatric Seravit; SOS 20, 25; K.Yo;

e deficyt dehydrogenazy pirogronianu: MCT Oil, Lipistart;

e deficyt CPT: MCT Oil, Lipistart,

e deficyt transporteraz glukozy GLUT-1: MCT OQil, Liquigen, K.YO, Betaquik, Fruiti Vits;
e deficyt MTP: MCT Oil, Liquigen;

e glikogenoza typu lll: Glycosade.

Wedtug aktualnego Obwieszczenia MZ z dnia 17 czerwca 2026 r. w sprawie wykazu lekéw refundowanych,
Srodkéw spozywczych specjalnego przeznaczenia zywieniowego oraz wyrobéw medycznych na 1 lipca 2026 r.,
aktualnie refundowanymi Ssspz zawierajgcymi sredniotancuchowe kwasy ttuszczowe jest:

e Bebilon pepti MCT, proszek, 2155 kJ/100 g, we wskazaniu: zespoty wrodzonych defektow
metabolicznych, alergie pokarmowe i biegunki przewlekte.

Niemniej, preparat Bebilon pepti MCT podobnie jak ww. preparaty stosowane w poszczegdlnych ocenianych
wskazaniach roznig sie sktadem ilosciowym i jakosciowym od ocenianego MCT Procal.

Podsumowujgc, w Polsce nie jest dostepna alternatywna technologia medyczna, ktéra moze w petni zastgpi¢
§sspz MCT Procal. Pacjenci mogg stosowaé $sspz zawierajgce Sredniotancuchowe tréjglicerydy (MCT),
tj.: K.Vita, Liquigen, MCT Oil, Lipistart, Betaquik i Monogen, sprowadzane gtéwnie w ramach importu docelowego,
jednakze réznig sie one sktadem od ocenianego $§sspz MCT Procal. Zgodnie z odnalezionymi wytycznymi
klinicznymi (patrz rozdz. 2. niniejszego opracowania), w przypadku postepowania dietetycznego optymalny dobér
preparatu zalezy od wielu czynnikéw: indywidualnych potrzeb pacjentéw w tym m.in. wieku, stanu zdrowia
lub masy ciata.

5 informacje za rok 2025

Opracowanie materiatéw analitycznych na potrzeby decyzji Ministra Zdrowia 19/50



MCT Procal DWOK.414.4.2026

5. Wskazanie dowodoéw naukowych

5.1. Wyszukiwanie dowodéw naukowych

Analitycy Agenciji przeprowadzili przeglad systematyczny w celu odnalezienia dowodéw naukowych dotyczgcych
skutecznosci i bezpieczenstwa stosowania srodka spozywczego specjalnego przeznaczenia zywieniowego
MCT Procal we wskazaniach wymienionych w zleceniu. Wyszukiwanie przeprowadzono w dniu 24.06.2026 r.,
25.06.2026 r. oraz 29.06.2026 r. w bazach medycznych MEDLINE (via Pubmed), Embase oraz Cochrane Library.

Ponizej przedstawiono kryteria wigczenia badan do analizy:

Populacja: pacjenci z rozpoznaniem: deficyt VLCAD, deficyt LCHAD, deficyt dehydrogenazy pirogronianu, deficyt
CPT, deficyt transportera glukozy GLUT-1, deficyt MTP, glikogenoza typu Il

Interwencja: MCT Procal
Komparator: bez ograniczen

Punkty koncowe: kluczowe punkty skutecznosci i bezpieczenstwa: odpowiedz na leczenie, objawy
charakterystyczne dla wskazania

Typ badan: dowody naukowe z najwyzszego dostepnego poziomu wiarygodnosci wg Wytycznych HTA.

Inne: publikacje w jezyku angielskim i polskim, dostepne w postaci petnego tekstu (za wyjgtkiem nowo ocenianych
wskazan, tj. deficyt MTP, glikogenoza typu lll, dla ktérych dodatkowo wigczano rowniez abstrakty konferencyjne).

Przeprowadzong strategie wyszukiwania przedstawiono w zatgczniku nr 9.1 do niniejszego opracowania.

5.2. Opis badan wigczonych do analizy

W wyniku przeprowadzonych wyszukiwan (ij. wyszukiwanie aktualizacyjne oraz wyszukiwanie dla nowych
wskazan) odnaleziono nastepujgce publikacje spetniajace kryteria wigczenia do przegladu systematycznego:

- glikogenoza typu llIS:

e Rossi 2020 — przeglad systematyczny potgczony z serig przypadkow obejmujgcg dane publikowane
i niepublikowane, analizujgcy zastosowanie diet wysokotluszczowych (w tym suplementacji MCT)
u pacjentow z glikogenoza typu Il

e Merrigan 2019 — opis przypadku 3-letniego pacjenta glikogenoza typu lll oraz ciezkg kardiomiopatig
raportujgcy wptyw diety ketogenicznej z udziatem MCT jako leczenia alternatywnego do leczenia
standardowego;

e Clemente 2010 — opis przypadku 10-miesiecznego chtopca z glikogenozg typu Il oraz brakiem produkcji
ciat ketonowych, w ktérym oceniano odpowiedz na podanie MCT zaréwno w ramach jednorazowego testu
obcigzenia, jak i po wdrozeniu diety niskottuszczowej z suplementacjg MCT (Monogen);

e Burns 2009 - seria przypadkéw, ktéry obejmowat 5 pacjentéw, w tym 1 pacjenta z glikogenozg typu lll,
w ktérej oceniano stezenie trojglicerydéow w wyniku przyjmowaniowana MCT Procal.

- deficyt MTP”:

e Guan 2021 - opis przypadku dorostej pacjentki z péznoujawniajgcym sie deficytem TFP (forma
neuromiesniowa), u ktérej oceniano wptyw diety niskotluszczowej z wysokg zawartoscig weglowodandéw
i dodatkiem MCT na objawy neurologiczne i epizody rabdomiolizy.

- deficyt GLUT-1:

e Salazar 2024 - przekrojowe badanie obserwacyjne, ktérego celem byla ocena wptywu diety
ketogenicznej (z udziatem MCT) na profil lipidowy wsrdd pacjentéw z Chile z deficytem GLUT-1;

- badania obejmujgce wiecej niz jedng jednostke chorobowa, tj. deficyt LCHADD Ilub deficyt MTP:

e Gillingham 2024 — dwuosrodkowe, retrospektywne badanie kohortowe z elementami prospektywnymi,
majgce na celu ocene stanu narzgdu wzroku pacjentéw z LCHADD Ilub MTP, zdiagnozowanych na

Snowo oceniane wskazanie;
7 Ibidem.
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podstawie objawoéw i u pacjentéw, u ktérych rozpoznanie postawiono na podstawie badania
przesiewowego noworodkow lub wywiadu rodzinnego;

e Gillingham 2006 — randomizowane, jednoosrodkowe badanie typu cross-over, ktérego celem byta ocena
wptywu podania MCT przed wysitkiem fizycznym na jego tolerancje i kontrole metaboliczng wsréd
pacjentéw pediatrycznych z rozpoznaniem deficytu LCHADD lub MTP;

e Gillingham 2003 — prospektywne badanie jednoosrodkowe, oceniajgce wptyw leczenia dietetycznego
(wtym z suplementacjg MCT) na kontrole metaboliczng oraz stopien wzrastania wsréd pacjentéw
pediatrycznych z rozpoznaniem deficytu LCHADD lub MTP;

Nie odnaleziono nowych dowoddéw naukowych spetniajgcych kryteria wigczenia dla wskazan: deficyt VLCAD,
deficyt dehydrogenazy pirogronianu oraz deficyt CPT.
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5.3.  Wyniki badan wigczonych do przegladu

Glikogenoza typu lll

W przypadku glikogenozy typu Il dostepne dowody pochodzity gtdwnie z opiséw przypadkow i serii przypadkow,
dlatego wyniki oceniano wzgledem wartosci wyjsciowych pacjentéw przed wdrozeniem interwencji dietetycznej
zawierajgcej m.in. MCT.

U 10-miesiecznego pacjenta opisanego przez Clemente 2010 wprowadzenie suplementacji MCT do diety wigzato
sie ze wzrostem stezenia ciat ketonowych, ustgpieniem epizoddw hipoglikemii, zmniejszeniem hepatomegalii oraz
obnizeniem aktywnosci enzymdw watrobowych.

Zastosowanie diety ketogenicznej z udziatem MCT u pacjenta z GSD llla oraz ciezkg kardiomiopatig (Merrigan
2019) wigzato sie ze zmniejszeniem zapotrzebowania na glukoze, utrzymaniem prawidtowej kontroli glikemii oraz
poprawg parametrow czynnosci serca.

W opisie Burns 2009 u jednego pacjenta z glikogenozg typu Il stosowanie MCT Procal wigzato sie ze stopniowym
obnizeniem stezenia triglicerydow z 923 mg/dl przed rozpoczeciem leczenia do 791 mg/dl po miesigcu oraz 410
mg/dl po dwoch miesigcach terapii (spadek o ok. 55,5%).

W analizie Rossi 2020 obejmujgcej sze$¢ szczegdtowo opisanych przypadkow stosowania MCT u pacjentow
z GSD Il u wszystkich pacjentéw odnotowano spadek aktywnosci CK, a u 5/6 réwniez obnizenie aktywnosci
enzyméw watrobowych. Poprawe sity miesniowej, parametréw kardiologicznych oraz redukcje masy ciata
obserwowano jedynie u czesci pacjentéw, natomiast wyniki dotyczgce parametrow lipidowych byly niespdjne.
W przypadkach stosowania wytgcznie MCT nie odnotowano istotnych zmian parametréw metabolicznych, przy
jednoczesnym spadku aktywnosci CK i poprawie poziomu energii.

Zidentyfikowane ograniczenia: Dostepne dane pochodzg gtéwnie z opiséw pojedynczych przypadkéw i matych
serii przypadkéw. MCT stosowano najczesciej jako element ztozonych interwencji dietetycznych, co uniemozliwia
ocene wplywu samej suplementacji MCT. Ponadto czesto brakowato szczegdétowych danych dotyczacych
stosowanego preparatu i dawki MCT, a w analizie Rossi 2020 obserwowano niespojne wyniki w zakresie
parametréw lipidowych oraz sity miesniowej. Ponadto dowody dotyczace bezposrednio MCT Procal ograniczaty
sie do pojedynczego opisu przypadku.

Deficyt GLUT-1

W badaniu obserwacyjnym Salazar 2024 w grupie pacjentéw z deficytem GLUT-1 stosujgcych diete ketogeniczng
z udziatem MCT odnotowano IS wyzsze spozycie ttuszczéw oraz ketonemie w poréwnaniu do pacjentow
stosujgcych diete ketogeniczng bez MCT. IS r6znic pomiedzy analizowanymi grupami nie odnotowano w zakresie
parametréw profilu lipidowego.

Zidentyfikowane ograniczenia: MCT stosowano jako element diety ketogenicznej, a nie samodzielng interwencje.
Ponadto nie przedstawiono wynikéw dla poszczegdinych zrédet MCT (olej MCT oraz formuta ketogeniczna
Ketovolve), co uniemozliwia wyodrebnienie efektu konkretnego preparatu zawierajgcego MCT. Dodatkowo
badanie przeprowadzono w niewielkiej populacji pacjentéw z Chile, co moze ogranicza¢ mozliwos¢ uogélnienia
wynikéw na inne populacje.

Deficyt LCHADD i/ lub MTP

W retrospektywnym badaniu Gillingham 2024 pacjenci zdiagnozowani na podstawie badan przesiewowych
noworodkoéw lub wywiadu rodzinnego, u ktérych wczesniej wdrozono standardowe leczenie obejmujgce
m.in. suplementacje MCT, charakteryzowali sie lepszym stanem narzadu wzroku niz pacjenci diagnozowani po
wystgpieniu objawéw. Autorzy podkreslili jednak, ze obserwowanych réznic nie mozna przypisa¢ stosowaniu
MCT.

W ramach RCT Gillingham 2006, podanie MCT przed wysitkiem fizycznym w pordwnaniu z samym sokiem
pomaranczowym, wigzato sie z IS wzrostem stezenia 3-hydroksymaslanu, IS zmniejszeniem czestosci akcji serca
oraz IS redukcjg stezenia diugotancuchowych hydroksyacylo-karnityn, bez wptywu na wydolno$¢ fizyczna,
aktywnos¢ kinazy kreatynowej i stezenie mleczanu.

W badaniu obserwacyjnym Gillingham 2003 obserwowano zaleznos¢ pomiedzy wiekszym spozyciem MCT
a nizszymi stezeniami hydroksyacylo-karnityn. U wiekszosci pacjentéw nie wystepowaty epizody dekompensaciji
metabolicznej ani hipoglikemii.
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W opisie przypadku Guan 2021 po zastosowaniu diety niskottuszczowej z suplementacjg MCT odnotowano
poprawe sity miesniowej i wydolnosci funkcjonalnej oraz brak nawrotéw rabdomiolizy wzgledem okresu przed
leczeniem.

Zidentyfikowane ograniczenia: MCT stosowano jako element ztozonych interwencji dietetycznych, wyniki dla
LCHAD i MTP raportowano fgcznie, a nie zidentyfikowano badan oceniajgcych bezposrednio MCT Procal.

Szczegoly przedstawiono w tabeli ponize;j.
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Tabela 4. Charakterystyka badan oraz wyniki dotyczace skutecznosci i bezpieczenstwa

DWOK.414.4.2026

Badanie

Metodyka

Skutecznos¢

Bezpieczenstwo

Deficyt LCHAD lub MTP/TFP

Gillingham 2024
Zrodio
finansowania:
National Institute of
Child Health and
Human
Development,
National Center for
Advancing
Translational
Sciences,

Konflikt intereséw:
autorzy zgtosili
konflikt intereséw.
Jednoczesnie
wskazano, iz
badanie dot. historii
naturalnej i nie
badano zadnych
metod leczenia.

Typ badania: dwuosrodkowe retrospektywne badanie kohortowe

z elementami prospektywnymi

Populacja: N=40

Pacjenci w wieku 22 lat z potwierdzong diagnoza deficytu LCHAD

lub  deficytu mitochondrialnego  biatka  tréjfunkcyjnego

(ang. mitochondrial trifunctional protein, MTP)

— Pacjenci, u ktérych rozpoznanie postawiono na podstawie
badania przesiewowego noworodkéw lub  wywiadu
rodzinnego (N=28), wiek srednia (zakres): 14 (2—36)

— Pacjenci, u ktérych rozpoznanie postawiono na podstawie
objawéw (N=12), wiek srednia (zakres): 21 (7-31)

Interwencja:

—  Pacjenci, u ktérych rozpoznanie postawiono na podstawie
badania przesiewowego noworodkéw lub  wywiadu
rodzinnego (N=28), postepowanie dietetyczne:

o Ograniczenie tluszczu: 100%
o MCT: 79%

o Karnityna: 43%

o C7 (triheptanoina): 50%

—  Pacjenci, u ktérych rozpoznanie postawiono na podstawie

objawéw (N=12): postepowanie dietetyczne:
o Ograniczenie tluszczu: 100%
o MCT: 67%
o Karnityna: 75%
o C7 (triheptanoina): 33%

U wiekszosci os6b zdiagnozowanych na podstawie badania

przesiewowego/wywiadu rodzinnego leczenie rozpoczeto

w okresie noworodkowym. U oséb, u ktérych wystgpity objawy,

leczenie rozpoczeto miedzy 7. dniem a 3. rokiem zycia.

Okres obserwacji: Nie przedstawiono. Badanie

przeprowadzone od lipca 2020 r. do sierpnia 2022 r. W badaniu

oceniono historie naturalng choroby — od postawienia diagnozy.

Badanie jest w toku, a uczestnicy beda oceniani co 2 lata.

Cel badania:

Ocena narzadu wzroku u pacjentow z LCHADD lub MTP zdiagnozowanym
objawowo i u pacjentéw, u ktorych rozpoznanie postawiono na podstawie badania
przesiewowego noworodkéw lub wywiadu rodzinnego.

Wyniki leczenia:

Wczesne rozpoczecie standardowych metod leczenia LCHADD pozytywnie
wptynefo na stan narzadu wzroku w pdzniejszym okresie. Odnotowano istotne
réznice w obrazach siatkowki, ostrosci wzroku, wrazliwosci na kontrast, polach
widzenia i funkcji siatkowki miedzy uczestnikami zdiagnozowanymi na podstawie
badania przesiewowego/wywiadu rodzinnego a tymi, u ktorych wystapity objawy i
zdiagnozowano chorobe pdzniej w dziecinstwie. Powyzszych wynikdw nie mozna
przypisa¢ roznicom w postgpowaniu po diagnozie, poniewaz standardowe
zalecenia dotyczace leczenia LCHADD, w tym czeste mate positki, unikanie
postu, ograniczenie ttuszczéw dtugotancuchowych, suplementacja MCT lub C7,
byly podobne migdzy grupami.

Whioski autoréw:

Whioski autoréw nie odnoszg sie do terapii MCT. Autorzy wskazujg, iz wczesna
diagnoza w badaniu przesiewowym i leczenie wigze sie z korzystnym wptywem
na narzad wzroku w poréwnaniu z pacjentami, u ktérych diagnoze postawiono
woparciu o objawy. Pomimo wczesnej interwencji, zaawansowanie
chorioretinopatii postepowato wraz z wiekiem, co wskazuje na potrzebe nowych
metod leczenia.

Brak informacji.

Gillingham 2006
Zrodio
finansowania:
Grant PHS
RR000334 oraz F32
DK065400

Typ badania: randomizowane badanie jednoosrodkowe typu
cross-over

Populacja: N=9
— Pacjenci pediatryczni w wieku 7-14 lat z rozpoznaniem
deficyt LCHAD (n=6) lub deficyt MPT (n=3).

Cel badania:

Przetestowanie hipotezy, ze podanie MCT bezposrednio przed wysitkiem
fizycznym poprawi tolerancje wysitku oraz zmniejszy ryzyko rabdomiolizy
u pacjentéw z zaburzeniami B-oksydacji kwasow tluszczowych.

Wyniki leczenia’:

Nie  odnotowano
dziatan
niepozgdanych.

Opracowanie materiatéw analitycznych na potrzeby decyzji Ministra Zdrowia
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Badanie
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Skutecznosé

Bezpieczenstwo

Konflikt intereséw:
brak informacji

Interwencja: ok. 120 ml (4 oz) soku pomaranczowego
w potaczeniu z MCT w dawce 0,5g/kg m.c

Komparator: ok. 120 ml (4 oz) soku pomaranczowego

Okres obserwacji: obserwacja jednaorazowa (przed i po 45 min
wysitku fizycznym), po tygodniu obserwacja ponowna (zmiana
interwencji na komparator lub odwrotnie).

Zastosowanie MCT przed wysitkiem, w poréwnaniu do jego braku, nie wptyneto
na wydolnos¢ fizyczng (VO,, wykonana praca, RQ ~0,96), jednak wigzato sie z
IS obnizeniem czestosci akcji serca (HR) (ok. 145-150 bmp vs 135-140 bpm*), IS
wzrostem stezenia B-hydroksymaslanu (~0,15 vs ~0,54 mmol/L; ~3-krotny wzrost,
p<0,01) oraz IS redukcjg stezenia dtugotancuchowych hydroksyacylo-karnityn
(~30%, p<0,05). IS zmian nie odnotowano w przypadku stezenia kinazy
kreatynowej oraz mleczanu.

Awyniki raportowano tgcznie dla pacjentéw z deficytem LCHAD i MTP
*wartosci odczytane z wykresu
Whioski autoréw:

Koordynacja suplementacji MCT z okresami zwiekszonej aktywnosci moze
poprawi¢ kontrole metaboliczng po wysitku u dzieci z deficytem LCHAD lub MPT.

Gillingham 2003
Zrodio
finansowania:
badanie czesciowo
sfinansowane z
grantu PHS Grant 5
M01 RR00334
Konflikt intereséw:

Brak informacji.

Typ badania: prospektywne badanie jednoosrodkowe
Populacja: N=10

Pacjenci pediatryczni w wieku 1-10 lat z rozpoznaniem: deficyt
LCHAD (n=7) lub deficyt MPT (n=3).

Wiek w momencie pierwszych objawéw: 1 dzien — 3 lat

Interwencja: dieta uboga w LCFA (n=10), suplementacja MCT
(n=9) - w zakresie od 1% do 24% $redniego dziennego
zapotrzebowania energetycznego pacjentow, karnityna (n=9),
suplement multiwitaminowo-mineralny (n=8), zywnos$¢ dla
niemowlat (n=3), oleje roslinne (n=6).

Okres obserwacji: 1 rok

Cel badania:

Ocena wplywu leczenia dietetycznego na kontrole metaboliczng i przebieg
kliniczny u pacjentéw z LCHAD/MPT.

Wynik leczenia”:

Obserwowano ujemng korelacje pomigdzy spozyciem MCT a stezeniem
hydroksyacylo-karnityn (brak informacji dot. IS).

Wszyscy pacjenci utrzymali przewidywany wzorzec wzrostu.

U 6/10 pacjentow nie wystgpily epizody dekompensacji metabolicznej ani
hospitalizacje.

U czesci pacjentdw wystgpity hospitalizacje zwigzane z infekcjami lub
rabdomiolizg: jeden pacjent byt hospitalizowany z powodu zapalenia ptuc, dwdch
pacjentéw z powodu wymiotéw i odwodnienia w przebiegu infekcji wirusowej,
natomiast u jednego pacjenta odnotowano dwie hospitalizacje z powodu
rabdomiolizy zwigzanej z wysitkiem fizycznym (maksymalne stezenie CK 30 000
U/L).

Nie obserwowano hipoglikemii ani zaburzehn wzrastania, kardiomiopatii ani
dysfunkcji watroby.

Awyniki raportowano tgcznie dla pacjentéw z deficytem LCHAD i MTP

Whioski autoréw:

Autorzy sugerujg, ze dieta z ograniczeniem LCFA i suplementacjg MCT (na
poziomie 10-20% energii) moze wspiera¢ kontrole metaboliczng u pacjentow
z LCHAD/TFP, jednak nie zapobiega w petni powiktaniom choroby (np. retinopatii
barwnikowej i neuropatii obwodowej) i wymaga dalszej oceny w badaniach
dtugoterminowych.

Brak informacji.

Guan 2021 Typ badania: opis przypadku Cel badania: Nie zgtoszono
Zrédio Populacja: N =1 Ocena wptywu modyfikacji diety (w tym suplementacji MCT) na przebieg kliniczny | dziatan
finansowania: Pacjentka z deficytem mitochondrialnego biatka trojfunkcyjnego | U pacientki z pozno ujawniajacym sie deficytem TFP. niepozadanych;
Guangdong Basic | (TFP/MTP; mutacje HADHB) Wyniki leczenia: jedynym
and Applied Basic | - wiek: 29 Iat Odnotowano poprawe funkcji miesniowej po zastosowaniu diety, z osiggnieciem gg'r:nlczenlen:ﬂSka
Research - fenotyp: pézno ujawniajacy sie plateau po ok. 1 roku leczenia. W badaniu kontrolnym po ~2,5 roku utrzymywata tcﬁeranc’a
Foundation ) ) sie poprawa sity miesniowej (5/5 w zakresie wyprostu i zgiecia kolana oraz zgiecia ]
(2019A1515011545) ®  neuropatia obwodowa (Charcot-Marie—Tooth) smakowa
Opracowanie materiatéw analitycznych na potrzeby decyzji Ministra Zdrowia 25/50
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oraz Southern
Medical University
Innovation Training
Program for
Undergraduate
Students
(201912121027)

Konflikt intereséw:
nie zadeklarowano

®  epizody rabdomiolizy (wczesniej CK>50 000 U/L)
Interwencja:
e  dieta: niskotluszczowa, wysokoweglowodanowa
e MCT:
o ok. 35 g/dobe
O  podzielone na 3 dawki
O  ok. 10-20% energii
e  ttuszcze dtugotancuchowe (LCFA):
O ograniczone do ok. 7 g/dobe
®  dodatkowo:
O  karnityna

o  suplement witaminowy (w tym witaminy
rozpuszczalne w ttuszczach)

o  biatko (whey protein)

Okres obserwacji: ok. 2-2,5 roku (w tym ~1 rok stosowania

MCT)

podeszwowegdo stopy), przy czesciowo utrzymujgcych sie deficytach (chwyt 4/5,
zgiecie grzbietowe stopy 2/5, zgiecie biodra 4/5).

Nie obserwowano nawrotéw rabdomiolizy w trakcie obserwacji (~2—2,5 roku),
w tym réwniez w przebiegu infekcji z gorgczkg (6-miesiecy po rozpoczeciu
leczenia), w poréwnaniu do okresu przed leczeniem.

Obserwowano istotng klinicznie poprawe wydolnosci funkcjonalnej, pacjentka
odzyskata zdolnos¢ samodzielnego chodzenia oraz wchodzenia na trzecie pigtro
bez przerwy; wynik testu 6-minutowego marszu wyniost 225 m.

Nie obserwowano dalszej poprawy w zakresie objetosci migsni, czucia ani
odruchow  Sciegnistych  (stablilizacja  parametrow  wzgledem  wartosci
wyjsciowych).

Whioski autoréw (wybrane):

Pacjentka z deficytem MTP z podtypem nerwowo-migsniowym odnotowata
znaczng poprawe dzieki diecie opartej na potaczeniu wybranych produktow
spozywczych, suplementacji MCT oraz innych skfadnikéw odzywczych.

preparatu MCT w

proszku, co
doprowadzito  do
jego  odstawienia
po ok. 1 roku

Deficyt GLUT-1

Salazar 2024
Zrodio
finansowania:
Brak informacji.
Konflikt intereséw:
Brak informacji.

Typ badania: przekrojowe badanie obserwacyjne
Populacja: N = 26 (pacjenci z Chile)
Pacjenci z deficytem transportera glukozy GLUT1-DS (n = 13)

Grupa kontrolna zdrowych oséb (n = 13), dopasowana pod

wzgledem wieku, ptci i stanu odzywienia
Wiek:
- GLUT1-DS: $rednia 10,2 + 5,5 lat
- Kontrola: 9,9 + 5,4 lat
Kryteria wigczenia:
o  potwierdzona mutacja SLC2A1
o 21 rok stosowania diety ketogenicznej
o dostepne dane dietetyczne i biochemiczne
Kryteria wytgczenia:
o  choroby ostre (zakazne, zapalne, nowotworowe)
o  brak adherenciji do diety ketogenicznej
o  stosowanie innych diet (w grupie kontrolnej).
Interwencja:
Pacjenci z GLUT1-DS (n = 13):
e  dieta ketogeniczna (KDT):
o  tluszcz: ok. 81% energii
o  biatko: 13% energii
o  weglowodany: 4% energii
e MCT:

Cel badania:

Ocena rodzaju spozywanych ttuszczéw oraz wptywu diety ketogenicznej na profil
lipidowy u pacjentéw z GLUT1-DS w poréwnaniu z grupa kontrolna.

Wyniki leczenia:

Brak IS réznic w zakresie parametréw profilu lipidowego (cholesterol catkowity,
LDL, HDL, triglicerydy; p>0,05) w grupie pacjentéw z GLUT1-DS. vs kontrola.
IS zwiekszone spozycie tluszczéw (ttuszcze nasycone, MUFA, PUFA)
obserowano w grupie pacjentéw z GLUT1-DS w poréwnaniu z grupg kontrolng
(p<0,05).

IS wyzsze wartosci ketonemii obserwowano w grupie GLUT1-DS w poréwnaniu
z grupg kontrolng (p < 0,05). Srednia warto$¢ ketonemii wynosita 2,8 + 2,0 mmol/L
w grupie GLUT1-DS oraz 0,3 + 0,2 mmol/L w grupie kontrolnej.

Whioski autoréw:

Dieta ketogeniczna, pomimo wysokiej zawartosci ttuszczéw (w tym MCT), nie
wptywa negatywnie na profil lipidowy u pacjentéw z GLUT1-DS. Autorzy wskazali
na koniecznos$¢ indywidualnego monitorowania parametrow metabolicznych oraz
dalszych badan dtugoterminowych.

Autorzy rekomendujg uwzglednienie MCT w diecie ketogenicznej
odpowiedni udziat ttuszczéw nienasyconych (MUFA i PUFA).

oraz

Brak informacji.

Opracowanie materiatéw analitycznych na potrzeby decyzji Ministra Zdrowia
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Badanie Metodyka Skutecznos¢ Bezpieczenstwo
o  ok. 17% energii (zakres: 4-27% energii)
o  zrodia (jednoczesne):
= ok. 70% — komercyjny MCT oil
= ok. 30% - specjalna formuta
ketogeniczna (Ketovolve)
e  dodatkowo:
o triheptanoina (C7) — cze$¢ pacjentéw (brak
danych liczbowych)
o karnityna — czes¢ pacjentéw (brak danych
liczbowych)
Grupa kontrolna (n = 13):
e dieta standardowa:
o  54% weglowodany
o  27% tluszcze
o 19% biatko
e  brak MCT
Okres obserwacji: brak danych w publikacji (badanie
przekrojowe)
Glikogenoza typu llI
Rossi 2020 Typ badania: przeglad systematyczny + seria przypadkéw (dane |. Cel badania: Raportowane
Zrodio publikowane + niepublikowane). Ocena doswiadczen klinicznych  zwigzanych z zastosowaniem diet | zdarzenia

finansowania:
Brak informacji.

Konflikt intereséw:

Brak informacji.

Dane niepublikowane obejmowaty przypadki kliniczne, zebrane w
ramach miedzynarodowej wspdtpracy podczas spotkania
IGSD2017 (Groningen), ktére zostaly nastepnie udostepnione
przez osrodki uczestniczace i wigczone do analizy opisowej
Populacja: N = 28
Pacjenci z glikogenozg typu I,
obejmujgca dzieci oraz dorostych.
Interwencja: postepowanie dietetyczne obejmujgce modyfikacje
lipidowe:
e dieta wysokottuszczowa (93%, w tym: 4 pacjentow

otrzymato jednoczesnie MCT);

- pacjent nr 15 (dane niepublikowane, kobieta, lat 37)

o  wdrozenie modyfikacji dietetycznej zwigzane
z objawami  klinicznymi  GSDIII, .
nietolerancja wysitku, nadwaga,
kardiomiopatia.

o zastosowano modyfikacje diety polegajacg
na zastgpieniu weglowodanéw (UCCS)
emulsjg MCT (MCT replacement)

o Interwencja przebiegata w dwoch etapach:

populacja heterogeniczna

wysokottuszczowych (w tym MCT) u pacjentéw z GSD III.

Wyniki leczenia (wybrane):

Pacjent nr 15

Odnotowano wzrost w zakresie ciat ketonowych (acetooctan, BHB), glukozy,
parametréow lipidowych (cholesterol catkowity, LDL, HDL, triglicerydy) oraz
grubosci Sciany lewej komory i BMI, spadek w zakresie aktywnosci kinazy
kreatynowej (CK) oraz enzymoéw watrobowych (AST, ALT), brak zmian w zakresie
frakcji wyrzutowej (EF), grubosci przegrody miedzykomorowej (IVS), masy ciata
oraz gestosci miesni, przy jednoczesnej poprawie sity migsniowe;.

Tabela 5 Wyniki leczenia — pacjent nr 15

Parametr Wartos¢ Przed Wartos¢ Po Zmiana
Glukoza (mmol/L) 4-5 5-6,5 i
Acetooctan (mmol/L) 0-0,02 0,02-0,20 T
BHB (mmol/L) 0-0,2 0,02-0,25 T
Cholesterol catkowity (mmol/L) 2,3-31 3,2-3,9 1
Triglicerydy (mmol/L) 0,51-1,06 0,69-1,23 T
HDL (mmol/L) 0,8-1,2 1,0-1,3 1
LDL (mmol/L) 1,1-1,8 1,5-2,0 T
CK (UL) 1010-4372 775-2480 !

niepozgdane dot.
dwéch  pacjentow

na diecie
wysokotluszczowe;j
(brak informaciji

dot. suplementaciji
MCT).

Opracowanie materiatéw analitycznych na potrzeby decyzji Ministra Zdrowia
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(21%, w tym: 2 pacjentéw stosowato wytgcznie MCT)

Badanie Metodyka Skutecznos¢ Bezpieczenstwo
- Etap 1: 1400 kcal/dzien; weglowodany: AST (UL) 91-196 88-126 !
12,8% energii; tluszcze: 63,5% energii (w
tym 60% MCT), biatko: 24,1% energii ALT (UL) 60-119 53-86 L
o - Etap 2: 1900 kcal/dzien, weglowodany: | | EF (%) 50 50 -
11% energii, tluszcze: 47% energii (w tym IVS (mm) 14 14 —
60% MCT),. bi.alko: 41%"energi? . LVW (mm) 176 18.3 R
'o Czas trwanla. |nterv.venCJ|. 31 mlgsecy Masa ciafa (kg) % % =
- pacjent nr 16 (dane niepublikowane, kobieta, lat 35):
. o - BMI (kg/m?) 33 33,9 1
o  wdrozenie modyfikacji dietetycznej zwigzane
z objawami klinicznymi GSDIII, tj. ostabienie Sita miesniowa — poprawa 1
migsni, brak tolerancji UCCS (,not liking Gestosé miesni (USG) _ brak zmiany N
UCCS”), nadwaga.
o zastosowano modyfikacje diety polegajacg | Pacjent nr 16
na zastgpieniu weglowodanéw (UCCS) | Odnotowano wzrost w zakresie ciat ketonowych (acetooctan, BHB) oraz glukozy,
emulsjg MCT (MCT replacement) spadek w zakresie aktywnosci kinazy kreatynowej (CK), enzymow watrobowych
o sktad diety: energia: 2614 kcal/dzien, | (AST, ALT) oraz triglicerydéw i cholesterolu catkowitego, brak zmian w zakresie
weglowodany: 15% energii, tluszcze: 66% | frakcji wyrzutowej (EF), przy jednoczesnym spadku masy ciata i BMI oraz
energii (w tym: 75% MCT), pogorszeniu sity migsniowej.
biatko: 19% energii Tabela 6 Wyniki leczenia — pacjent nr 16
_O Czas trwania. interv.vencji: 36 mie.siecy Parametr Wartos¢ Przed Wartos¢ Po Zmiana
- pacjent n; 20 ’(gane nlepubllk.owarlwet, koblet?, lat (:3&: Glukazal (mmolll) 45 4568 '
o owdd rozpoczecia interwencji: staba -
kontrola metaboliczna; Insulina(mU/L) n/d 2-48,7 ?
o zastosowano suplementacje MCT + dieta | | Acetooctan (mmoliL) 0-0,02 0,02-0,81 )
niskoweglowodanowa (odstawienie UCCS) BHB (mmol/L) 0-0,2 0,03-2,57 1
o skitad diety: energia: 2"575 kcal/dzien, Cholesterol catkowity (mmol/L) 4,20-5,70 4,10-4,60 !
weglowodany: 10% energii, ttuszcze: 62% —
energii (w tym: 11% MCT), Triglicerydy (mmol/L) 0,76-1,63 0,73-1,05 l
biatko: 19% energii HDL (mmol/L) 1,2-2,1 1,6 —
o  Czas trwania interwencji: 24 miesiecy LDL (mmol/L) 2,3-3,3 2,5-2,8 !
- pacjent nr 21 (dane niepublikowane, mezczyzna, lat CK (UlL) 898-3408 749-1173 !
33) P d tab AST (U/L) 123-338 99-118 l
o owo rozpoczecia interwencji:  staba
kontrola metaboliczna, ciezka AT (D) 94-215 86-118 !
kardiomiopatia, FFAs (umol/L) n/d 154-463 T
o zastosowano suplementacje MCT + dieta NT-proBNP (ng/L) n/d 84-125 1
niskoweglowodanowa (odstawienie UCCS) EF (%) 50 5560 N
o skitad diety: energia: 2005 kcal/dzien, e e p
weglowodany: 25% energii, tluszcze: 50% (i) 3 1
energii (w tym: 20% MCT), LVW (mm) 13,1 11,2 !
biatko: 25% energii Masa ciata (kg) 81,3 79,5 !
o  Czas trwania interwencji: 24 miesigcy Wazrost (cm) 178 178 R
suplementacja MCT/ zastepowanie tluszczéw MCT BMI (kg/m?) 257 25 1 !

Opracowanie materiatéw analitycznych na potrzeby decyzji Ministra Zdrowia
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Badanie Metodyka Skutecznos¢ Bezpieczenstwo
- pacjent nr 6 (wiek: 3,5 lat) Sita mig$niowa — pogorszenie !
o Powdd rozpoczecia interwencji: staba USG migsni _ | masa, 1 gestosé IR

kontrola metaboliczna,

o  zastosowano suplementacje MCT,
stopniowe odstawienie UCCS

o  sktad diety: brak informac;ji
o  Czas trwania interwencji: 1 miesigc
- pacjent nr 7 (wiek: 2 lata)

o Powdd rozpoczecia interwencji: staba
kontrola metaboliczna,

o  zastosowano suplementacje MCT,
stopniowe odstawienie UCCS

o  skitad diety: brak informac;ji
o  Czas trwania interwencji: 1 miesigc
dieta suplementacja olejem kukurydzianym (4%).

? = pojawienie sie wartosci (brak danych przed)
|* = zmiana jakosciowa (opisowa)

Pacjent nr 20

Odnotowano wzrost w zakresie aktywnosci enzymoéw watrobowych (AST, ALT)
oraz LDL, spadek w zakresie kinazy kreatynowej (CK) oraz triglicerydéw, brak
catkowitego,  parametrow
kardiologicznych (IVS) oraz parametréw antropometrycznych (masa ciata, BMI).

Tabela 7 Wyniki leczenia - pacjent nr 20

zmian w  zakresie

glukozy, cholesterolu

Parametr Wartos¢ Przed Wartos¢ Po Zmiana
Glukoza (mmol/L) 4,2-4,9 4,3-4,6 —
Insulina (mU/L) 1,2-2,3 1,2-2,3 —
Ciata ketonowe n/d n/d —
Cholesterol catkowity (mmol/L) 6,6-7,2 6,1-7,4 —
Triglicerydy (mmol/L) 2,3-3,3 2,2-3,2 1
CK (U/L) 2993-3032 998-1143 l
AST (U/L) 9-11 82-141 1
ALT (U/L) 32-195 n/d —
HDL (mmol/L) 0,8-0,9 n/d —
LDL (mmol/L) 2,1-2,8 2,5-2,8 1
FFAs (umol/L) n/d n/d —
EF n/d n/d —
IVS prawidtowe prawidtowe —
Masa ciata (kg) 66 66 —
Wzrost (cm) 171 171 —
BMI (kg/m?) 22,6 22,6 —
Sita migsniowa n/d n/d —

Pacjent nr 21

Odnotowano wzrost w zakresie aktywnosci enzyméw watrobowych (AST, ALT),
stezenia kwasow ttuszczowych (FFA) oraz NT-proBNP, spadek w zakresie kinazy
kreatynowej (CK), triglicerydéw, LDL oraz parametréw strukturalnych serca (IVS,
LVW), brak zmian w zakresie glukozy i wzrostu, przy jednoczesnym spadku masy
ciata i BMI oraz poprawie sity miesniowej

Opracowanie materiatéw analitycznych na potrzeby decyzji Ministra Zdrowia
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Tabela 8 Wyniki leczenia - pacjent nr 21
Parametr Wartos¢ Przed Wartos¢ Po Zmiana
Glukoza (mmol/L) 4,2-51 3,6-5,3 —
Insulina (mU/L) 0,8-5,8 0,5-4,3 1
Ciata ketonowe n/d n/d —
Cholesterol catkowity (mmol/L) 3,3-4,7 3,1-5,7 —
Triglicerydy (mmol/L) 1,5-2,6 0,8-1,7 !
CK (U/L) 803-3887 327-1154 1
AST (U/L) 118-377 86-110 1
ALT (U/L) 112-501 67-128 1
HDL (mmol/L) 0,5-0,9 0,6-1,1 1
LDL (mmol/L) 2,7-3,3 2,4-4,2 —
FFAs (umol/L) n/d n/d —
NT-proBNP (ng/L) 1260-5850 2010-3380 I
EF (%) 27 47 1
IVS (mm) 17 15 !
LVW (mm) 12 10 1
Masa ciata (kg) 68,5 64,3 !
Wozrost (cm) 168 168 -
BMI (kg/m?) 24,3 22,8 1
Sita migsniowa — poprawa 1
Pacjent nr 6 oraz 7 (wyniki opisowe):
Odnotowano brak zmian stezenia glukozy, insuliny oraz parametréw lipidowych
(cholesterol catkowity, triglicerydy), brak dowodéw na wystepowanie ketozy,
spadek aktywnosci kinazy kreatynowej (CK) oraz niewielki spadek aktywnosci
enzymow watrobowych (AST, ALT), przy jednoczesnej poprawie poziomu energii.
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finansowania:
Brak informacji.

Brak informaciji

Konflikt intereséw:

(potwierdzone genetycznie), ciezka kardiomiopatia.
Interwencja: zmodyfikowana dieta ketogeniczna (KD) z udziatem
MCT (okreslone w publikacji jako ,MCT fat”) rozpoczeta w wieku
8 miesiecy. Przed KD pacjent otrzymywat standardowe zywienie.
Stosunek ketogeniczny: 0,5:1 — 1:1 (w ciggu 2 tygodni); MCT
zwiekszane z 6% do 28%.

Stezenia glukozy i ciat ketonowych byly Scisle monitorowane; w
przypadku spadku glukozy do 2,6 mmol/L wdrazano interwencje
w kierunku hipoglikemii, przy jednoczesnym utrzymywaniu
stezenia ciat ketonowych >1 mmol/L.

Okres obserwacji: 8-22 miesiac zycia

Badanie Metodyka Skutecznosé Bezpieczenstwo
Merrigan 2019 Typ badania: opis przypadku (abstrakt konferencyjny) Cel badania: Brak informacji.
Zrodio Populacja: N=1, chiopiec 3 lata z glikogenozg typu Il | zastosowanie diety ketogenicznej jako leczenia alternatywnego u pacjenta z GSD

Illa z ciezkg kardiomiopatig.

Wyniki leczenia:

Przed wdrozeniem KD obserwowano wysokie zapotrzebowanie na podaz glukozy
(GIR) wynoszace 9,75 mg/kg/min. Po rozpoczeciu KD warto$¢ GIR poczatkowo
zmniejszyta sie do 5,8 mg/kg/min, a nastepnie, wraz ze stopniowym
zwigkszaniem udziatu tluszczéw MCT z 6% do 28%, ulegta dalszemu obnizeniu
do 2,73 mg/kg/min. Nie odnotowano epizodéw hipoglikemii, a stezenie ciat
ketonowych utrzymywato sie¢ w zakresie 1-2,9 mmol/L. W badaniu
echokardiograficznym wykazano istotng poprawe funkcji serca, z redukcjg
parametru hemodynamicznego z 137 do 39 mmHg.

Whioski autoréw:

Dieta ketogeniczna powinna by¢ rozwazana jako alternatywna metoda leczenia u
pacjentow z GSD typu llla, u ktérych standardowe postepowanie jest
nieskuteczne.

Clemente 2010
Zrodio
finansowania:
Brak informacji.

Brak informacji

Konflikt intereséw:

Typ badania: opis przypadku

Populacja: N=1, chtopiec 10 miesiecy z glikogenoza typu llI
(potwierdzonie enzymatyczne — 0% aktywnos$ci enzymu)
Interwencja:

1. test obcigzenia MCT (jednorazowe podanie)

2. dieta niskottuszczowa + suplementacja MCT (Monogen)

Cel badania:

opis rzadkiego przypadku GSD Il z brakiem produkgji ciat ketonowych oraz ocena
odpowiedzi na podanie MCT.

Wyniki leczenia:

odnotowano cigzkg hipoglikemie w warunkach gtodzenia (glukoza 27 mg/dl) przy
zachowanej lipolizie, jednak bez adekwatnej ketogenezy. Po podaniu MCT w
tescie obcigzeniowym zaobserwowano istotny wzrost stezenia ciat ketonowych
(B-hydroksymaslan: 29 — 5748 umol/L po 3 godzinach). Po wdrozeniu diety z
suplementacjg MCT nie obserwowano epizoddw hipoglikemii, zmniejszyta sie
hepatomegalia, a aktywno$¢ enzymoéw watrobowych ulegta obnizeniu (AST: 2555
— 517 IU/L; ALT: 1160 — 469 IU/L). Jednoczesnie odnotowano wzrost
podstawowego stezenia 3-hydroksymaslanu do 70-120 pmol/L. Po 3 miesigcach
leczenia zaobserwowano wzrost aktywnosci kinazy kreatynowej (CK) do 3000
IU/L.

Whioski autorow:

Autorzy wskazuja, ze hipoketoza w przebiegu hipoglikemii moze wystepowac
réwniez w GSD typu lll, oraz ze podanie MCT moze indukowaé ketogeneze w tym
kontekscie. Nie sformutowano jednak wnioskéw dotyczacych skutecznosci
leczenia ani zalecen klinicznych

Brak informacji.

Burns 2009
Zrodio
finansowania:
Brak informacji.

Brak informacji

Konflikt intereséw:

Typ badania: opis przypadkéw (abstrakt konferencyjny)
Populacja: N = 5 pacjentéw, w tym: 2 pacjentéw z GSD la;
1 pacjent z GSD lll, 2 pacjentéw z hipertriglicerydemia.
Interwencja dla GSD Ill: MCT Procal

Cel badania:

ocena wplywu zastosowania nowych zrédet triglicerydéw sredniotancuchowych
(MCT), w tym MCT Procal, na stezenie triglicerydéw u pacjentéw z glikogenozami
oraz hipertriglicerydemi.

Wyniki leczenia dla GSD lil:

Zastosowanie MCT Procal wigzato sie ze stopniowg redukcjg stezenia
triglicerydow (923 (przed MCT) — 791 (po 1 miesigcu) — 410 mg/dl (po 2.
miesigcach), co odpowiadato spadkowi o ok. 55,5%

Whnioski autorow:

Brak informacji.
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Badanie

Metodyka

Skutecznosé

Bezpieczenstwo

Wstepne i ograniczone dane sugerujg mozliwos¢ szerszego zastosowania
nowych zrodet triglicerydéw sredniotancuchowych (MCT) w terapii.

Skroty: MCT — trojglicerydy o $redniej dtugosci tancucha (ang. medium-chain triglycerides), LCHAD — niedobdr dehydrogenazy dtugotancuchowych 3-hydroksyacylo-CoA (ang. long-chain 3-
hydroxyacyl-CoA dehydrogenase deficiency), VLCAD — niedobdr dehydrogenazy bardzo dtugotancuchowych acylo-CoA (ang. very long-chain acyl-CoA dehydrogenase deficiency), MTP/TFP —
niedobdr mitochondrialnego biatka tréjfunkcyjnego (ang. mitochondrial trifunctional protein deficiency), GLUT1-DS — zespdt niedoboru transportera glukozy typu 1 (ang. glucose transporter type 1
deficiency syndrome), GSD Il — glikogenoza typu Il (ang. glycogen storage disease type Ill), CK — kinaza kreatynowa, AST — aminotransferaza asparaginianowa, ALT — aminotransferaza alaninowa,
BHB — B-hydroksymaslan, LDL — lipoproteiny o niskiej gestosci, HDL — lipoproteiny o wysokiej gestosci, TG — triglicerydy, TC — cholesterol catkowity (ang. total cholesterol), EF — frakcja wyrzutowa
(ang. ejection fraction), IVS — przegroda migdzykomorowa (ang. interventricular septum), LVW — grubos$¢ Sciany lewej komory (ang. left ventricular wall), BMI — wskaznik masy ciata (ang. body mass
index), FFAs — wolne kwasy tluszczowe (ang. free fatty acids), NT-proBNP — N-koncowy fragment propeptydu natriuretycznego typu B
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5.4. Dodatkowe informacje dotyczgce skutecznosci i bezpieczenstwa

Informacje dotyczace bezpieczenstwa na podstawie ulotki MCT Procal®

MCT Procal jest srodkiem spozywczym specjalnego przeznaczenia zywieniowego przeznaczonym do stosowania
pod nadzorem lekarza lub dietetyka. Produkt nie jest przeznaczony do stosowania jako jedyne zrédto pozywienia
oraz jest odpowiedni dla pacjentéw od 3. roku zycia. Produkt zawiera biatko mleka (kazeinian sodu), dlatego nie
powinien by¢ stosowany u oséb z alergig na biatka mleka. Przeznaczony jest wytacznie do zywienia enteralnego.

5.5. Podsumowanie

W ramach aktualizacji przegladu systematycznego dla wskazan: deficyt LCHAD, deficyt VLCAD, deficyt
dehydrogenazy pirogronianu, deficyt CPT oraz deficyt GLUT-1 odnaleziono jedno nowe badanie spetniajgce
kryteria wigczenia (badanie obserwacyjne Salazar 2024) dotyczace pacjentéw z deficytem GLUT-1. Nie
odnaleziono nowych dowodéw naukowych spetniajgcych kryteria wigczenia dla wskazan: deficyt VLCAD, deficyt
dehydrogenazy pirogronianu oraz deficyt CPT.

Dla nowo ocenianych wskazan, tj. deficytu mitochondrialnego biatka tréjfunkcyjnego (MTP) oraz glikogenozy typu
lll, przeprowadzono wyszukiwanie bez ograniczen czasowych. W jego wyniku, dla wskazania deficyt MTP do
analizy wtagczono odpowiednio 4 badania dotyczgce pacjentow z MTP lub LCHAD/MTP (badania obserwacyjne -
Gillingham 2024 (retrospektywne), Gillingham 2003 (prospektywne), Gillingham 2006 — RCT oraz opis przypadku
Guan 2021). W przypadku glikogenozy typu Ill 4 publikacje stanowigce opisy pojedynczych pacjentéw lub serii
przypadkow z glikogenozg typu Il (Rossi 2020, Merrigan 2019, Clemente 2010, Burns 2009)°.

Skutecznosé
e GLUT-1

W obserwacyjnym badaniu Salazar 2024 w grupie pacjentow z deficytem GLUT-1 stosujgcych diete ketogeniczng
z udziatem MCT odnotowano IS wyzsze spozycie ttuszczéw oraz IS wyzszg ketonemie w pordwnaniu do
pacjentow stosujgcych diete ketogeniczng bez MCT. IS r6znic pomiedzy analizowanymi grupami nie odnotowano
w zakresie parametréw profilu lipidowego.

e glikogenoza typu lll

U 10-miesiecznego pacjenta opisanego przez Clemente 2010 wprowadzenie suplementacji MCT do diety wigzato
sie ze wzrostem stezenia ciat ketonowych, ustgpieniem epizodéw hipoglikemii, zmniejszeniem hepatomegalii oraz
obnizeniem aktywnosci enzymow watrobowych.

Zastosowanie diety ketogenicznej z udziatem MCT u pacjenta z GSD llla oraz ciezkg kardiomiopatig (Merrigan
2019) wigzato sie ze zmniejszeniem zapotrzebowania na glukoze, utrzymaniem prawidtowej kontroli glikemii oraz
poprawg parametrow czynnos$ci serca.

W przypadku pacjenta z glikogenozg typu Il (Burns 2009) stosowanie MCT Procal wigzato sie ze stopniowym
obnizeniem stezenia triglicerydéw z 923 mg/dl przed rozpoczeciem leczenia do 791 mg/dl po miesigcu oraz 410
mg/dl po dwoch miesigcach terapii (spadek o ok. 55,5%).

W analizie Rossi 2020 obejmujgcej szes¢ szczegdtowo opisanych przypadkéw stosowania MCT u pacjentow
z GSD Il u wszystkich pacjentéw odnotowano spadek aktywnoséci CK, a u 5/6 réwniez obnizenie aktywnosci
enzyméw watrobowych. Poprawe sity miesniowej, parametréw kardiologicznych oraz redukcje masy ciata
obserwowano jedynie u czesci pacjentéw, natomiast wyniki dotyczgce parametréw lipidowych byty niespojne.
W przypadkach stosowania wytgcznie MCT nie odnotowano istotnych zmian parametréw metabolicznych, przy
jednoczesnym spadku aktywnosci CK i poprawie poziomu energii.

o deficyt LCHAD lub MTP

W badaniu retrospektywnym Gillingham 2024 u pacjentéw z deficytem LCHAD lub MTP zdiagnozowanych na
podstawie badan przesiewowych noworodkéw lub wywiadu rodzinnego, u ktérych wczesnie wdrozono
standardowe postepowanie dietetyczne obejmujgce m.in. suplementacje MCT, odnotowano lepszy stan narzadu

8 https://www.nestlehealthscience.com/sites/default/files/2025-11/MCTprocal-Datacard-accessible.pdf
wyniki oceniano wzgledem wartosci wyjsciowych pacjentéw przed wdrozeniem interwencji dietetycznej zawierajgcej m.in. MCT
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wzroku niz u pacjentéw diagnozowanych po wystgpieniu objawéw. Autorzy podkreslili jednak, ze obserwowanych
réznic nie mozna przypisa¢ stosowaniu MCT.

W ramach randomizowanego badania Gillingham 2006 przeprowadzonego w populacji dzieci z deficytem LCHAD
lub MTP, podanie MCT przed wysitkiem fizycznym, w poréwnaniu z samym sokiem pomaranczowym, wigzato sie
z IS wzrostem stezenia $-hydroksymaslanu, IS zmniejszeniem czestosci akcji serca oraz IS redukcjg stezenia
dtugotancuchowych hydroksyacylo-karnityn, bez wplywu na wydolnos¢ fizyczng, aktywnos$é kinazy kreatynowej
i stezenie mleczanu.

W prospektywnym badaniu obserwacyjnym, Gillingham 2003 obejmujacym pacjentéw z deficytem LCHAD lub
MTP obserwowano zaleznos¢ pomiedzy wiekszym spozyciem MCT a nizszymi stezeniami hydroksyacylo-
karnityn. U wigkszosci pacjentéw nie wystepowaty epizody dekompensacji metabolicznej ani hipoglikemii.

W opisie przypadku Guan 2021 u pacjentki z pézno objawiajgcym sie deficytem MTP po zastosowaniu diety
niskottuszczowej z suplementacjg MCT odnotowano poprawe sity miesniowej i wydolnosci funkcjonalnej oraz
brak nawrotéw rabdomiolizy wzgledem okresu przed leczeniem.

Bezpieczenstwo

Dane dotyczgce bezpieczehstwa byty ograniczone, a w wiekszosci publikacji brakowato szczegdtowych informaciji
na temat dziatan niepozgdanych. Wsréd dostepnych danych nie zidentyfikowano istotnych probleméw
bezpieczenstwa zwigzanych ze stosowaniem MCT. W pojedynczym opisie przypadku odnotowano niskg
tolerancje smakowg preparatu MCT w proszku prowadzacg do jego odstawienia.

Ograniczenia analizy:

e Dostepne dowody kliniczne charakteryzujg sie niskim poziomem wiarygodnosci i pochodzg gtéwnie
z badan obserwacyjnych, opiséw przypadkéw oraz matych serii przypadkow.

e W wiekszosci publikacji MCT stosowano jako element ziozonego postepowania dietetycznego, co
uniemozliwia ocene wptywu samej suplementacji MCT na obserwowane wyniki.

e W badaniach dotyczacych deficytu LCHAD i MTP wyniki najczesciej raportowano tgcznie, bez odrebnej
analizy dla poszczegdlnych jednostek chorobowych.

o W wiekszosci badan brakowato grupy kontrolnej, a efekty leczenia oceniano wzgledem wartosci
wyjsciowych pacjentéw przed rozpoczeciem interwenciji.

o Dane dotyczgce bezpieczenstwa byly ograniczone, a w wiekszosci publikacji nie przedstawiono
szczegdtowych informacji na temat dziatan niepozgdanych zwigzanych ze stosowaniem MCT.

e Dowody dotyczgce bezposrednio preparatu MCT Procal ograniczaly sie do pojedynczego opisu
przypadku u pacjenta z glikogenozg typu Il (Burns 2009). Pozostate publikacje prezentowaty wyniki
stosowania diet zawierajgcych MCT, bez jednoznacznego wskazania wykorzystywanych preparatéw, co
uniemozliwiato odniesienie uzyskanych wynikéw bezposrednio do MCT Procal.
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6. Wplyw na wydatki podmiotu zobowigzanego do finansowania
swiadczen ze srodkéw publicznych

Dane wejsciowe

Przyjete koszty (na podstawie danych MZ)

Zgodnie z danymi przekazanymi przez MZ szacunkowa cena netto $sspz MCT Procal wynosi 469,96 PLN za op.
zawierajgce 30 saszetek po 16 g (szacunkowa cena netto sprzedazy produktu do apteki, zawierajgca marze
hurtowg'?). Na tej podstawie analitycy Agencji oszacowali cene detaliczng za opakowanie jednostkowe oraz cene
dla ptatnika publicznego. Szczegdty przedstawiono w ponizszej tabeli.

Tabela 9. Koszt ocenianej technologii — oszacowanie Agencji wg danych MZ

Koszt dla Koszt dla ptatnika

Nazwa Opakowanie| CH [PLN] CHB [PLN] CD [PLN] PO | acjenta [PLN] | publicznego [PLN]

MCT Procal,
proszek do sporz.
zawiesiny doustnej

30 saszetek,

po 16 g 469,96 493,46 520,08 ryczatt 3,20 516,88

Ustawa o refundacji:

5 Mlgl:rtgc\ztawo Ustawa o refundaci o rlejlfut,?év:(;-i. art. 39 ust. 1, Ustawa o refundacii:
Zrodto art. 2 pkt 5a lub B art. 6 ust. 1
(aPORtY | cospz +5% VATy= | a7 ust-4 art. 6 ust. 2 pkt 2, art. 15 ust. 9
Z i . .
ZSMOPL) P ° fust. 7 art. 6 ust. 6

Skroty: CD — cena detaliczna; CHB — cena hurtowa brutto; PO — poziom odptatnosci.
* szacunkowe ceny netto sprzedazy produktéw do apteki, zawierajagce marze hurtowg (pismo znak PLD.45340.653.2026.1.AB)

** Zgodnie z Ustawa z dnia 11 marca 2004 r. o podatku od towardw i ustug (Dz. U. z 2024 r. poz. 361, z pdzn. zm.) — Zatgcznik 10. WYKAZ
TOWAROW | USLUG OPODATKOWANYCH STAWKA PODATKU W WYSOKOSCI 5%.

Ze wzgledu na fakt, ze oceniany srodek spozywczy specjalnego przeznaczenia zywieniowego jest stosowany
jako uzupetnienie diety u pacjentéw w réoznym wieku, o réznej masie ciata oraz zréznicowanych potrzebach
zywieniowych, jego dawkowanie ustalane jest indywidualnie i zalezy od stanu klinicznego pacjenta oraz
zaleconego postepowania dietetycznego.

Liczebnosc¢ populacii

W oszacowaniach wptywu na wydatki ptatnika w ramach analizowanych wskazanh wykorzystano dane przekazane
przez MZ wraz ze zleceniem, obejmujgce 2025 r.

W zleceniu Ministerstwa Zdrowia (pismo znak PLD.45340.653.2026.1.AB) wskazano, iz w 2025 r. wydano tgcznie
65 zgdéd na refundacje $sspz tacznie dla 50 pacjentdéw (unikalne nr PESEL) we wszystkich
analizowanych wskazaniach.

Otrzymane dane zestawiono w ponizszej tabeli.

Tabela 10 Zestawienie — refundacja w imporcie docelowym srodka spozywczego specjalnego przeznaczenia
zywieniowego MCT Procal — dane za 2025 r.

Liczba pacjentéw Pozytywnie . .
Wskazanie (unikalne numery rozpatrzone = (o z et na#akq wy_ldano
PESEL) wnioski opakowan zgody na refundacje [PLN]
deficyt LCHAD 25 34 260 122 189,60
deficyt VLCAD 9 9 37 17 388,52
deflcyt.dehyd‘rogenazy 4 5 30 14 098,80
pirogonianu
deficyt CPT 3 3 16 7 519,36
deficyt GLUT-1 7 12 45 21 148,20
deficyt MTPA 1 1 1 469,96
glikogenoza typu IlI* 1 1 12 5 639,52

© Dane nt. ceny pochodzg z raportu z ZSMOPL z 29 maja 2026 r.
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Liczba pacjentow Pozytywnie . .
Wskazanie (unikalne numery rozpatrzone LIEZba . K\glota na:akz w¥da|r’1lc->N
PESEL) whioski opakowan zgody na refundacje [ I|
tacznie* 50 65 401 188 453,96

* oszacowania wiasne analitykow;
A nowo oceniane wskazania

Ze wzgledu na znaczng niepewno$¢ dotyczacg oszacowan liczebnosci populacji przedstawionych przez
ekspertéw klinicznych oraz brak mozliwosci ich weryfikacji, odstapiono od wykorzystania danych eksperckich
w analizie.

Horyzont czasowy

Przyjeto roczny horyzont czasowy.

Perspektywa analizy

Ze wzgledu na niewielkg doptate pacjenta (ryczatt) obliczenia przeprowadzono z perspektywy ptatnika (NFZ).

Wyniki oszacowan wptywu na budzet

Zgodnie z oszacowaniami analitykdow, przy uwzglednieniu liczebnosci populacji na podstawie danych MZ
refundacja $sspz MCT Procal w ocenianych wskazaniach bedzie wigza¢ sie z wydatkami ptatnika publicznego
w wysokosci ok. 207 tys. PLN rocznie. Najwieksze oszacowane wydatki dla pfatnika dotyczg pacjentéw
z deficytem LCHAD, najnizsze za$ z deficytem MPT, a w drugiej kolejnosci z glikogenozg typu Il

Szczegoly przedstawiono w tabeli ponize;.

Tabela 11 Sredni koszt stosowania produktu MCT Procal oraz liczba opakowan przypadajaca na jednego pacjenta na
podstawie danych udostepnionych przez MZ — oszacowania AOTMiT

Liczba Biczed Sredni koszt Sredni koszt
. unikalnych nr Htie opakow_a n roczny terapii roczny ter?.p"
Produkt Wskazanie sprowadzonych przypadajaca i populacji
PESEL we ok : jednego .
whnioskach* opakowan na jednego acjenta [PLN] docelowej
pacjenta pacj [PLN]
deficyt LCHAD 25 260 10,4 5 375,53 134 388,30
deficyt VLCAD 9 37 4,1 2124,94 19 124,49
deficyt dehydrogenazy 4 30 75 3 876,59 15 506,34
MCT pirogonianu ’
Procal, op. )
30 5 deficyt CPT 3 16 53 2 756,68 8 270,05 z
s::ieetzk deficyt GLUT-1 7 45 6,4 3322,79 23 259,51
deficyt MTP 1 1 1,0 516,88 516,88
glikogenoza typu llI 1 12 12,0 6 202,54 6 202,54
tacznie 50 65 47 4 145,36 207 268,12

* dane na podstawie zlecenia MZ, dane za 2025 r.
** Wartos$¢ obliczono jako $redni koszt wazony dla catej populacji pacjentéw (catkowity koszt populacji / liczba pacjentow).

Przedstawione obliczenia cechujg sie ograniczeniami:
— ze wzgledu na brak mozliwosci precyzyjnego oszacowania liczby opakowan niezbednych
do prowadzenia leczenia w okreslonych wskazaniach oraz informacji dotyczacych wieku i masy ciata

pacjentéow, do obliczeh przyjeto sumaryczng liczbe opakowan zrefundowang w danych wskazaniach
zgodnie z danymi MZ;

— w oszacowaniach uwzgledniono tylko koszt MCT Procal.
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7. Kluczowe informacje

Problem decyzyjny

Pismem z dnia 29.05.2026 r., znak PLD.45340.653.2026.1.AB, Minister Zdrowia na podstawie art. 39 ust. 3
ustawy z dnia 12 maja 2011 r. o refundacji lekéw, $srodkéw spozywczych specjalnego przeznaczenia
zywieniowego oraz wyrobow medycznych (Dz.U. z 2026 r., poz. 253) zlecit zbadanie zasadnosci wydawania
zgody na refundacje srodka spozywczego specjalnego przeznaczenia zywieniowego:

e MCT Procal, proszek do sporzgdzania zawiesiny doustnej, saszetki 16 g,

we wskazaniach: deficyt LCHAD, deficyt VLCAD, deficyt dehydrogenazy pirogronianu, deficyt
palmitylotransferazy karnityny (CPT), deficyt transportera glukozy GLUT-1, deficyt mitochondrialnego biatka
tréjfunkcyjnego (MTP) oraz glikogenoza typu .

Niniejsze opracowanie stanowi aneks do opracowania nr OT.4211.23.2022"" oraz aktualizacje danych zawartych
w poprzednim opracowaniu dla wskazan: deficyt LCHAD, deficyt VLCAD, deficyt dehydrogenazy pirogronianu,
deficyt palmitylotransferazy karnityny (CPT), deficyt transportera glukozy GLUT-1.

W ramach obecnie rozpatrywanych wskazan Ministerstwo Zdrowia uwzglednito dodatkowo wskazania: deficyt
mitochondrialnego biatka tréjfunkcyjnego (MTP) oraz glikogenoza typu lll. Z tego wzgledu w obecnym raporcie,
dla ww. wskazan przeprowadzono ocene skutecznosci i bezpieczehstwa bez zastosowania ograniczen
czasowych dla wyszukiwania dowodow.

Wytyczne kliniczne

W odniesieniu do zaburzen oksydac;ji dtugotancuchowych kwaséw ttuszczowych (deficyt LCHAD, VLCAD i MTP)
odnalezione wytyczne (BIMDG 2024, van Calcar 2020, SERN i GMDI 2019, Polskie zalecenia dietetyczne w
pediatrii 2019, Spiekerkoetter 2009) zgodnie rekomendujg ograniczenie podazy dtugotancuchowych kwaséw
tluszczowych, suplementacje ftriglicerydami $redniotancuchowymi (MCT) oraz unikanie gftodzenia i sytuaciji
moggcych prowadzi¢ do dekompensacji metabolicznej. W wytycznych BIMDG 2024 jako jeden z preparatow
zawierajgcych MCT wymieniono MCT Procal.

Dla deficytow palmitylotransferazy karnityny (CPT | i CPT Il) wytyczne BIMDG 2024 wskazujg na ograniczenie
podazy diugotancuchowych kwasow ttuszczowych oraz stosowanie suplementacji MCT.

W przypadku deficytu dehydrogenazy pirogronianu oraz zespotu niedoboru transportera glukozy typu 1 (GLUT-1)
wytyczne (Klepper 2020, BDA 2020, Kossoff 2018) zalecajg diete ketogeniczng, w tym opartg na triglicerydach
Sredniotancuchowych. Preparat MCT Procal zostat wymieniony w wytycznych BDA 2020 jako przykiad
suplementu o wysokiej zawartosci MCT.

Dla glikogenozy typu Il wytyczne brytyjskie BIMDG 2024 wymieniajg $sspz MCT Procal jako produkt biatkowo-
energetyczny dostepny na recepte przeznaczony dla pacjentow od 3. roku zycia do wieku dorostego, mozliwy do
zastosowania jako uzupetnienie diety wysokobiatkowej. Francuskie wytyczne PNDS 2023 wskazujg mozliwosé
zwiekszenia udziatu ttuszczéw w diecie, szczegdlnie u pacjentéw z kardiomiopatig, jednak nie zalecajg
stosowania MCT jako standardowego elementu terapii. Wytyczne amerykanskie (Kishnani 2010) podkreslaja,
ze MCT moga stanowi¢ alternatywne Zrddto energii u wybranych chorych, zwtaszcza z GSD llla i wspdtistniejgca
kardiomiopatig lub miopatig, lecz ich skuteczno$é nie zostata jednoznacznie potwierdzona. Réwniez polskie
zalecenia pediatryczne z 2020 r. nie uwzgledniajg MCT w standardowym schemacie leczenia glikogenozy typu
[ll, wskazujgc na diete niskottuszczowa.

Opinie ekspertéw klinicznych

Analitycy Agencji zwrdcili sie do 4 ekspertéw klinicznych z prosba o opinie w przedmiotowej sprawie. Do dnia
zakonczenia prac nad niniejszym raportem otrzymano dwie opinie od dr hab. n. med. Joanny Sykut-Cegielskiej,
Konsultant Krajowej w dziedzinie pediatrii metabolicznej oraz od dr hab. n. med. Dariusza Rokickiego, Kierownika
Kliniki Pediatrii, Zywienia i Choréb Metabolicznych Instytutu "Pomnik - Centrum Zdrowia Dziecka".

Prof. Jolanta Sykut-Cegielska wskazata, ze dla wiekszosci analizowanych wskazan brak jest danych
pozwalajgcych okresli¢ liczbe chorych w Polsce. Ekspertka oszacowata liczbe nowych rozpoznan na okoto 3-5
przypadkow rocznie dla deficytu LCHAD, 5-7 dla VLCAD, 1-2 dla MTP, kilka przypadkéw rocznie dla deficytu
dehydrogenazy pirogronianu oraz okoto 13 nowych przypadkéw rocznie dla zespotu niedoboru transportera
glukozy GLUT-1. Prof. Dariusz Rokicki wskazat rowniez, ze nawet w przypadku objecia MCT Procal refundacjg

" https://bip.aotm.qgov.pl/assets/files/zlecenia mz/2022/136/RPT/OT.4211.23.2022 MCT Procal BIP.pdf
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preparat ten bytby stosowany jedynie u nielicznych pacjentéw z deficytem LCHAD, VLCAD, CPT oraz MTP.
Jednoczesnie ekspert nie przewidywat stosowania MCT Procal u pacjentéw z deficytem dehydrogenazy
pirogronianu oraz zespotem niedoboru transportera glukozy GLUT-1. W ocenie eksperta zawartos¢
weglowodanéw w preparacie MCT Procal moze utrudniaé osiggniecie i utrzymanie odpowiedniego poziomu
ketozy, dlatego w tych wskazaniach preferowanym rozwigzaniem bytoby stosowanie czystego oleju MCT.

Prof. Jolanta Sykut-Cegielska wskazata, ze MCT Procal moze stanowi¢ element postepowania dietetycznego
w ocenianych wrodzonych wadach metabolizmu, przy czym decyzja o jego zastosowaniu powinna byc¢
podejmowana indywidualnie dla kazdego pacjenta. Ekspertka wskazata, ze preparat moze znalez¢ zastosowanie
zaréwno w zaburzeniach utleniania dtugotancuchowych kwaséw tluszczowych (LCHAD, VLCAD, CPT, MTP),
jaki u czesci pacjentéw z deficytem dehydrogenazy pirogronianowej (PDHD) oraz zespotem niedoboru
transportera glukozy typu 1 (GLUT1DS).

Za gtébwng bariere w terapii uznata ograniczong dostepnosé preparatu wynikajgcg z procedury importu
docelowego oraz ryzyko opdznien lub przerwania leczenia z przyczyn administracyjnych.
W opinii ekspertki poprawe sytuacji pacjentow mogtoby przyniesé¢ uproszczenie procedur refundacyjnych,
rejestracja preparatu w Polsce oraz zapewnienie specjalistycznej opieki dietetycznej finansowanej ze srodkéw
publicznych.

Prof. Sykut-Cegielska nie wskazata istotnych probleméw bezpieczenstwa ani ryzyka niewlasciwego stosowania
ocenianej technologii. Jednoczesnie podkreslita, ze najwiekszg korzy$¢ moga odniesé pacjenci majgcy trudnosci
z osiggnieciem lub utrzymaniem ketozy, natomiast zastosowanie MCT Procal moze byé mniej korzystne u chorych
dobrze kontrolowanych za pomocg klasycznej lub zmodyfikowanej diety ketogenne;j.

Prof. Rokicki wskazal, ze leczenie zywieniowe pacjentdw z ocenianymi schorzeniami powinno by¢ planowane
indywidualnie w oparciu o zapotrzebowanie energetyczne, podaz biatka, ttuszczéw i weglowodandw oraz cele
terapeutyczne, natomiast preparaty zawierajgce MCT stanowig jedynie narzedzie wspierajgce realizacje zatozen
dietetycznych.

W odniesieniu do deficytow LCHAD, VLCAD, CPT oraz MTP ekspert wskazat, ze MCT stanowi istotny element
postepowania dietetycznego, jednak w Polsce dostepny jest rowniez refundowany czysty olej MCT, ktéry moze
by¢ wykorzystywany w tych wskazaniach. Jednoczes$nie podkreslit, ze MCT Procal moze byé rozwigzaniem
wygodniejszym w stosowaniu, zwlaszcza u dzieci, poniewaz tatwiej jest podaé preparat w formie saszetek niz
ptynny olej MCT.

Wskazanie dowodéw naukowych

W ramach aktualizacji przegladu systematycznego dla wskazan: deficyt LCHAD, deficyt VLCAD, deficyt
dehydrogenazy pirogronianu, deficyt CPT oraz deficyt GLUT-1 odnaleziono jedno nowe badanie spetniajgce
kryteria wigczenia (badanie obserwacyjne Salazar 2024) dotyczace pacjentéw z deficytem GLUT-1. Nie
odnaleziono nowych dowodoéw naukowych spetniajgcych kryteria wigczenia dla wskazan: deficyt VLCAD, deficyt
dehydrogenazy pirogronianu oraz deficyt CPT.

Dla nowo ocenianych wskazan, tj. deficytu mitochondrialnego biatka tréjfunkcyjnego (MTP) oraz glikogenozy typu
lll, przeprowadzono wyszukiwanie bez ograniczen czasowych. W jego wyniku, dla wskazania deficyt MTP
do analizy wigczono odpowiednio 4 badania dotyczace pacjentow z MTP lub LCHAD/MTP (badania
obserwacyjne - Gillingham 2024 (retrospektywne), Gillingham 2003 (prospektywne), Gillingham 2006 — RCT oraz
opis przypadku Guan 2021). W przypadku glikogenozy typu lll 4 publikacje stanowigce opisy pojedynczych
pacjentéw lub serii przypadkow z glikogenozg typu Il (Rossi 2020, Merrigan 2019, Clemente 2010, Burns 2009).

Skutecznos¢
e GLUT-1

W obserwacyjnym badaniu Salazar 2024 w grupie pacjentow z deficytem GLUT-1 stosujgcych diete ketogeniczng
z udziatem MCT odnotowano IS wyzsze spozycie ttuszczédw oraz IS wyzszg ketonemie w poréwnaniu do
pacjentow stosujgcych diete ketogeniczng bez MCT. IS réznic pomiedzy analizowanymi grupami nie odnotowano
w zakresie parametréw profilu lipidowego.

e glikogenoza typu llI

U 10-miesiecznego pacjenta opisanego przez Clemente 2010 wprowadzenie suplementacji MCT do diety wigzato
sie ze wzrostem stezenia ciat ketonowych, ustgpieniem epizodéw hipoglikemii, zmniejszeniem hepatomegalii oraz
obnizeniem aktywnosci enzymow watrobowych.
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Zastosowanie diety ketogenicznej z udziatem MCT u pacjenta z GSD llla oraz ciezkg kardiomiopatig (Merrigan
2019) wigzato sie ze zmniejszeniem zapotrzebowania na glukoze, utrzymaniem prawidtowej kontroli glikemii oraz
poprawg parametrow czynnosci serca.

W przypadku pacjenta z glikogenozg typu Il (Burns 2009) stosowanie MCT Procal wigzato sie ze stopniowym
obnizeniem stezenia triglicerydow z 923 mg/dl przed rozpoczeciem leczenia do 791 mg/dl po miesigcu oraz 410
mg/dl po dwdch miesigcach terapii (spadek o ok. 55,5%).

W analizie Rossi 2020 obejmujgcej szes$¢ szczegdtowo opisanych przypadkéw stosowania MCT u pacjentow
z GSD Il u wszystkich pacjentéw odnotowano spadek aktywnosci CK, a u 5/6 réwniez obnizenie aktywnosci
enzymow watrobowych. Poprawe sity miesniowej, parametrow kardiologicznych oraz redukcje masy ciata
obserwowano jedynie u czesci pacjentow, natomiast wyniki dotyczgce parametrow lipidowych byly niespojne.
W przypadkach stosowania wytgcznie MCT nie odnotowano istotnych zmian parametrow metabolicznych, przy
jednoczesnym spadku aktywnosci CK i poprawie poziomu energii.

o deficyt LCHAD lub MTP

W ramach randomizowanego badania Gillingham 2006 przeprowadzonego w populacji dzieci z deficytem LCHAD
lub MTP, podanie MCT przed wysitkiem fizycznym, w poréwnaniu z samym sokiem pomaranczowym, wigzato sie
z IS wzrostem stezenia B-hydroksymaslanu, IS zmniejszeniem czestosci akcji serca oraz IS redukcjg stezenia
diugotancuchowych hydroksyacylo-karnityn, bez wplywu na wydolnos¢ fizyczna, aktywnos$é kinazy kreatynowej
i stezenie mleczanu.

W prospektywnym badaniu obserwacyjnym, Gillingham 2003 obejmujacym pacjentéw z deficytem LCHAD lub
MTP obserwowano zaleznos¢ pomiedzy wiekszym spozyciem MCT a nizszymi stezeniami hydroksyacylo-
karnityn. U wiekszosci pacjentéw nie wystepowaly epizody dekompensacji metabolicznej ani hipoglikemii.
W badaniu retrospektywnym Gillingham 2024 u pacjentéw z deficytem LCHAD lub MTP zdiagnozowanych na
podstawie badan przesiewowych noworodkéw Ilub wywiadu rodzinnego, u ktérych wczesnie wdrozono
standardowe postepowanie dietetyczne obejmujgce m.in. suplementacje MCT, odnotowano lepszy stan narzadu
wzroku niz u pacjentow diagnozowanych po wystgpieniu objawow. Autorzy podkreslili jednak, ze obserwowanych
réznic nie mozna przypisaé stosowaniu MCT.

W opisie przypadku Guan 2021 u pacjentki z pézno objawiajgcym sie deficytem MTP po zastosowaniu diety
niskottuszczowej z suplementacjg MCT odnotowano poprawe sity miesniowej i wydolnosci funkcjonalnej oraz
brak nawrotéw rabdomiolizy wzgledem okresu przed leczeniem.

Bezpieczenstwo

Dane dotyczgce bezpieczehstwa byly ograniczone, a w wiekszosci publikacji brakowato szczegdtowych informaciji
na temat dziatah niepozgdanych. Ws$réd dostepnych danych nie zidentyfikowano istotnych probleméw
bezpieczenstwa zwigzanych ze stosowaniem MCT. W pojedynczym opisie przypadku odnotowano niskg
tolerancje smakowg preparatu MCT w proszku prowadzgcg do jego odstawienia.

Ograniczenia:

e Dostepne dowody kliniczne charakteryzujg sie niskim poziomem wiarygodnosci i pochodzg gtéwnie
z badan obserwacyjnych, opiséw przypadkéw oraz matych serii przypadkow.

o W wiekszoéci publikacji MCT stosowano jako element ztoZzonego postepowania dietetycznego, co
uniemozliwia ocene wptywu samej suplementacji MCT na obserwowane wyniki.

e W badaniach dotyczacych deficytu LCHAD i MTP wyniki najczesciej raportowano tgcznie, bez odrebnej
analizy dla poszczegdlnych jednostek chorobowych.

o W wiekszosci badan brakowato grupy kontrolnej, a efekty leczenia oceniano wzgledem wartosci
wyjéciowych pacjentdw przed rozpoczeciem interwenciji.

o Dane dotyczgce bezpieczenstwa byly ograniczone, a w wiekszosci publikacji nie przedstawiono
szczego6towych informaciji na temat dziatan niepozgdanych zwigzanych ze stosowaniem MCT.

e Dowody dotyczgce bezposrednio preparatu MCT Procal ograniczaly sie do pojedynczego opisu
przypadku u pacjenta z glikogenozg typu Il (Burns 2009). Pozostate publikacje prezentowaty wyniki
stosowania diet zawierajgcych MCT, bez jednoznacznego wskazania wykorzystywanych preparatéw, co
uniemozliwiato odniesienie uzyskanych wynikéw bezposrednio do MCT Procal.

Wptyw na wydatki podmiotu zobowigzanego do finansowania swiadczen ze srodkéw publicznych

W zleceniu Ministerstwa Zdrowia (pismo znak PLD.45340.653.2026.1.AB) wskazano, iz w 2025 r. wydano tgcznie
65 zgdéd na refundacje $sspz tgcznie dla 50 pacjentéw (unikalne nr PESEL) we wszystkich
analizowanych wskazaniach.
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Zgodnie z oszacowaniami analitykdw Agencji, przy uwzglednieniu liczebnosci populacji na podstawie danych MZ,
refundacja $sspz MCT Procal w ocenianych wskazaniach bedzie wigza¢ sie z wydatkami ptatnika publicznego
w wysokosci ok. 207 tys. PLN rocznie. Najwiekszy wptyw na budzet zwigzany jest z leczeniem pacjentow
z deficytem LCHAD, dla ktérych roczny koszt terapii w populacji docelowej oszacowano na okoto 134 tys. PLN
(ok. 65% catkowitych wydatkéw). Najmniejsze wydatki oszacowano dla pacjentéw z deficytem MTP (ok. 517 PLN
rocznie) oraz z glikogenozg typu Il (ok. 6,2 tys. PLN rocznie), co wynika przede wszystkim z niewielkiej
liczebnosci tych populacji.

Przedstawione obliczenia cechujg sie ograniczeniami:

— ze wzgledu na brak mozliwosci precyzyjnego oszacowania liczby opakowan niezbednych
do prowadzenia leczenia w okreslonych wskazaniach oraz informacji dotyczacych wieku i masy ciata
pacjentéw, do obliczeh przyjeto sumaryczng liczbe opakowan zrefundowang w danych wskazaniach
zgodnie z danymi MZ;

— w oszacowaniach uwzgledniono tylko koszt MCT Procal.
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9. Zalaczniki

9.1. Strategia wyszukiwania publikacji

Tabela 12. Strategia wyszukiwania w bazie MEDLINE - aktualizacja dla wskazan deficyt LCHAD, deficyt VLCAD, deficyt
dehydrogenazy pirogronianu, deficyt transportera glukozy GLUT-1, deficyt palmitylotransferazy karnityny (CPT)
(data wyszukiwania: 24.06.2026 r., data wyszukiwania we wczesniejszym opracowaniu: 21.02.2023 r.)

Nr wyszukiwania Kwerenda Liczba rekordéw

"medium-chain fatty acid"[All Fields] OR "medium-chain triglycerides"[All Fields] OR "medium-
chain triglyceride"[All Fields] OR "medium-chain fatty acids"[All Fields] OR "medium-chain
triglycerides"[All Fields] OR "medium-chain triglyceride"[All Fields] OR "mct"[All Fields] OR

"mcfa*"[All Fields]

"LCHAD"[Title/Abstract] OR "long chain 3 hydroxyacyl coa dehydrogenase
deficiency"[Title/Abstract] OR "long chain 3 hydroxyacyl coa dehydrogenase
deficiency"[Title/Abstract] OR "long chain 3 hydroxyacyl coenzyme a dehydrogenase
deficiency"[Title/Abstract] OR "LCHADD"[Title/Abstract] OR ("Trifunctional Protein Deficiency 1045
With Myopathy And Neuropathy"[Supplementary Concept] OR "trifunctional protein
deficiency"[Title/Abstract] OR "Ichad deficiency"[Title/Abstract] OR "tfp
deficiency"[Title/Abstract]) OR ("long chain"[Title/Abstract] AND "dehydrogenase"[Title/Abstract]
AND "Deficiency"[Title/Abstract])

(("Long"[All Fields] AND ("Chain"[All Fields] OR "chain s"[All Fields] OR "chains"[All Fields])
AND ("fatties"[All Fields] OR "fatty"[All Fields])) AND "acyl coa dehydrogenase
deficiency"[Title/Abstract]) OR "very long chain acyl coa dehydrogenase
deficiency"[Title/Abstract] OR "very long chain acyl coenzyme a dehydrogenase
deficiency"[Title/Abstract] OR "very long chain acyl coa dehydrogenase
3 deficiency"[Title/Abstract] OR "VLCAD"[Title/Abstract] OR ("VLCAD deficiency"[Supplementary 1,272
Concept] OR "VLCAD deficiency"[All Fields] OR ("VLCAD deficiency"[Supplementary Concept]
OR "VLCAD deficiency"[All Fields]) OR "VLCAD deficiency"[Supplementary Concept] OR ("long
chain"[Title/Abstract] AND "Dehydrogenase"[Title/Abstract] AND "Deficiency"[Title/Abstract]) OR
"pearson* marrow pancreas syndrome"[Title/Abstract] OR "Acadvl"[Title/Abstract] OR "Vicad-
C"[Title/Abstract] OR "VLCADD"[Title/Abstract])

42 547

"Pyruvate Dehydrogenase Complex Deficiency Disease"[MeSH Terms] OR
(("PDHC"[Title/Abstract] OR "pyruvate decarboxylase"[Title/Abstract] OR "PDH"[Title/Abstract])
AND "deficien*"[Title/Abstract]) OR ("pdh deficiency"[Title/Abstract] OR "deficiency
pdh"[Title/Abstract] OR ((("Ataxia"[MeSH Terms] OR "Ataxia"[All Fields] OR "ataxias"[All Fields])
AND ("intermittant"[All Fields] OR "intermittence"[All Fields] OR "intermittencies"[All Fields] OR
"intermittency"[All Fields] OR "intermittent"[All Fields] OR "intermittently"[All Fields])) AND
"abnormal pyruvate metabolism"[Title/Abstract]) OR ((("Ataxia"[MeSH Terms] OR "Ataxia"[All
Fields] OR "ataxias"[All Fields]) AND ("intermittant"[All Fields] OR "intermittence"[All Fields] OR
"intermittencies"[All Fields] OR "intermittency"[All Fields] OR "intermittent"[All Fields] OR
"intermittently"[All Fields])) AND "pyruvate dehydrogenase"[Title/Abstract]) OR "decarboxylase
deficiency"[Title/Abstract] OR ("PDHC"[All Fields] AND "deficiency disease"[Title/Abstract]) OR
"pyruvate dehydrogenase deficiency"[Title/Abstract] OR "deficiency pyruvate
dehydrogenase"[Title/Abstract] OR ((("intermittant"[All Fields] OR "intermittence"[All Fields] OR
"intermittencies"[All Fields] OR "intermittency"[All Fields] OR "intermittent"[All Fields] OR
"intermittently"[All Fields]) AND ("Ataxia"[MeSH Terms] OR "Ataxia"[All Fields] OR "ataxias"[All
Fields])) AND "pyruvate dehydrogenase deficiency"[Title/Abstract]) OR "pdhc
deficiency"[Title/Abstract] OR (("deficiences"[All Fields] OR "deficiencies"[All Fields] OR
"Deficiency"[MeSH Subheading] OR "Deficiency"[All Fields] OR "deficient"[All Fields] OR
4 "deficients"[All Fields]) AND "PDHC"[Title/Abstract]) OR "pyruvate decarboxylase 1,209
deficiency"[Title/Abstract] OR "deficiency pyruvate decarboxylase"[Title/Abstract] OR "pyruvate '
dehydrogenase complex deficiency"[Title/Abstract] OR (("Pyruvate Dehydrogenase Complex
Deficiency Disease"[MeSH Terms] OR ("Pyruvate"[All Fields] AND "Dehydrogenase"[All Fields]
AND "Complex"[All Fields] AND "Deficiency"[All Fields] AND "Disease"[All Fields]) OR
"Pyruvate Dehydrogenase Complex Deficiency Disease"[All Fields] OR ("Pyruvate"[All Fields]
AND "Dehydrogenase"[All Fields] AND "Complex"[All Fields] AND "Deficiency"[All Fields]) OR
"pyruvate dehydrogenase complex deficiency"[All Fields]) AND "disease
neonatal"[Title/Abstract]) OR (("infant, newborn"[MeSH Terms] OR ("infant"[All Fields] AND
"newborn"[All Fields]) OR "newborn infant"[All Fields] OR "Neonatal"[All Fields] OR
"neonate"[All Fields] OR "neonates"[All Fields] OR "neonatality"[All Fields] OR "neonatals"[All
Fields] OR "neonate s"[All Fields]) AND "Pyruvate Dehydrogenase Complex Deficiency
Disease"[Title/Abstract]) OR ((("Ataxia"[MeSH Terms] OR "Ataxia"[All Fields] OR "ataxias"[All
Fields]) AND ("Lactic"[All Fields] OR "lactics"[All Fields])) AND "acidosis type i"[Title/Abstract])
OR "ataxia with lactic acidosis"[Title/Abstract] OR ("Type"[All Fields] AND "ataxia with lactic
acidosis"[Title/Abstract]) OR (("acidosis, lactic'[MeSH Terms] OR ("Acidosis"[All Fields] AND
"Lactic"[All Fields]) OR "lactic acidosis"[All Fields] OR ("Lactic"[All Fields] AND "Acidosis"[All
Fields])) AND "ataxia type i"[Title/Abstract]) OR ((("Ataxia"[MeSH Terms] OR "Ataxia"[All Fields]
OR "ataxias"[All Fields]) AND ("Lactic"[All Fields] OR "lactics"[All Fields])) AND "acidosis
i"[Title/Abstract]) OR (("Juvenile"[All Fields] OR "juvenile s"[All Fields] OR "juveniles"[All Fields]
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Nr wyszukiwania Kwerenda Liczba rekordéw

OR "juvenility"[All Fields]) AND "Pyruvate Dehydrogenase Complex Deficiency
Disease"[Title/Abstract]) OR (("Pyruvate Dehydrogenase Complex Deficiency Disease"[MeSH
Terms] OR ("Pyruvate"[All Fields] AND "Dehydrogenase"[All Fields] AND "Complex"[All Fields]
AND "Deficiency"[All Fields] AND "Disease"[All Fields]) OR "Pyruvate Dehydrogenase Complex

Deficiency Disease"[All Fields] OR ("Pyruvate"[All Fields] AND "Dehydrogenase"[All Fields]
AND "Complex"[All Fields] AND "Deficiency"[All Fields]) OR "pyruvate dehydrogenase complex
deficiency"[All Fields]) AND "disease juvenile"[Title/Abstract]))

("deficien*"[Title/Abstract] AND ("glucose transporter protein"[Title/Abstract] OR
"SLC2A1"[Title/Abstract] OR "GLUT-1"[Title/Abstract] OR "glucose transporter type
1"[Title/Abstract] OR "glut1"[Title/Abstract] OR "glucose transporter type 1"[Title/Abstract] OR
"glucose transporter type1"[Title/Abstract])) OR "glut1 deficiency syndrome"[Supplementary
Concept] OR ("de vivo disease"[Title/Abstract] OR (("brain diseases"[MeSH Terms] OR
("brain"[All Fields] AND "diseases"[All Fields]) OR "brain diseases"[All Fields] OR
"encephalopathies"[All Fields] OR "encephalopathy"[All Fields]) AND "glut1
deficiency"[Title/Abstract]) OR "glucose transporter protein syndrome"[Title/Abstract] OR
((("Glucose"[Supplementary Concept] OR "Glucose"[All Fields] OR "Glucose"[MeSH Terms] OR
"glucoses"[All Fields] OR "glucose s"[All Fields]) AND ("biological transport"[MeSH Terms] OR
5 ("biological"[All Fields] AND "transport"[All Fields]) OR "biological transport"[All Fields] OR 1055
"transport"[All Fields] OR "membrane transport proteins"[Supplementary Concept] OR
"membrane transport proteins"[All Fields] OR "Transporter"[All Fields] OR "membrane transport
proteins"[MeSH Terms] OR ("membrane"[All Fields] AND "transport"[All Fields] AND
"proteins"[All Fields]) OR "transporters"[All Fields] OR "transportable"[All Fields] OR
"transportation"[MeSH Terms] OR "transportation"[All Fields] OR "transportations"[All Fields]
OR "transported"[All Fields] OR "transporter s"[All Fields] OR "transporting"[All Fields] OR
"transports"[All Fields]) AND ("abnormalities"[MeSH Subheading] OR "abnormalities"[All Fields]
OR "defects"[All Fields] OR "defect"[All Fields] OR "defect s"[All Fields] OR "defected"[All
Fields] OR "defective"[All Fields] OR "defectively"[All Fields] OR "defectives"[All Fields])) AND
"blood brain barrier"[Title/Abstract]))

("Carnitine"[Title/Abstract] AND "Palmitoyltransferase"[Title/Abstract] AND
"deficienc*"[Title/Abstract]) OR "Carnitine palmitoyl transferase 1A deficiency"[Supplementary
Concept] OR "Carnitine palmitoyl transferase 2 deficiency"[Supplementary Concept] OR ("cpt i

deficiency"[Title/Abstract] OR "hepatic carnitine palmitoyltransferase 1 deficiency"[Title/Abstract]
OR ((("liver"[MeSH Terms] OR "liver"[All Fields] OR "livers"[All Fields] OR "liver s"[All Fields])
AND "Form"[All Fields]) AND "carnitine palmitoyltransferase deficiency"[Title/Abstract]) OR
"carnitine palmitoyltransferase ia deficiency"[Title/Abstract] OR "carnitine palmitoyltransferase 1
deficiency"[Title/Abstract] OR "carnitine palmitoyltransferase i deficiency"[Title/Abstract] OR
((("2 cyclohexylidenhydrazo 4 phenyl thiazole"[Supplementary Concept] OR "2
cyclohexylidenhydrazo 4 phenyl thiazole"[All Fields] OR "CPT"[All Fields]) AND
("deficiences"[All Fields] OR "deficiencies"[All Fields] OR "Deficiency"[MeSH Subheading] OR
"Deficiency"[All Fields] OR "deficient"[All Fields] OR "deficients"[All Fields])) AND "hepatic type
i"[Title/Abstract]) OR "cpt 1a deficiency"[Title/Abstract] OR "carnitine palmitoyl transferase 1
6 deficiency"[Title/Abstract]) OR ("cpt2 deficiency"[Title/Abstract] OR "carnitine 671
palmitoyltransferase 2 deficiency"[Title/Abstract] OR (("carnitine o
palmitoyltransferase"[Supplementary Concept] OR "carnitine o palmitoyltransferase"[All Fields]
OR "carnitine palmitoyltransferase"[All Fields] OR "carnitine o palmitoyltransferase"[MeSH
Terms] OR ("Carnitine"[All Fields] AND "o palmitoyltransferase"[All Fields]) OR ("Carnitine"[All
Fields] AND "Palmitoyltransferase"[All Fields])) AND "deficiency type 2"[Title/Abstract]) OR
"carnitine palmitoyltransferase ii deficiency"[Title/Abstract] OR "cpt2 deficiency"[Title/Abstract]
OR "carnitine palmitoyltransferase 2 deficiency"[Title/Abstract]) OR ("Carnitine palmitoyl
transferase 2 deficiency"[Supplementary Concept] OR "Carnitine palmitoyl transferase 2
deficiency"[All Fields] OR "cpt ii deficiency"[All Fields] OR ("Carnitine palmitoyl transferase 2
deficiency"[Supplementary Concept] OR "Carnitine palmitoyl transferase 2 deficiency"[All
Fields]) OR ("Carnitine palmitoyl transferase 2 deficiency"[Supplementary Concept] OR
"Carnitine palmitoyl transferase 2 deficiency"[All Fields] OR "carnitine palmitoyltransferase ii
deficiency"[All Fields]))

7 (#2 OR #3 OR #4 OR #5 OR #6) 4208
8 (#1 AND #7) 168
9 (#1 AND #7) from 2023/2/20 - 3000/12/12 30

Tabela 13 Strategia wyszukiwania w bazie Embase — aktualizacja dla wskazan deficyt LCHAD, deficyt VLCAD, deficyt
dehydrogenazy pirogronianu, deficyt transportera glukozy GLUT-1, deficyt palmitylotransferazy karnityny (CPT) (data
wyszukiwania: 24.06.2026 r., data wyszukiwania we wczesniejszym opracowaniu: 21.02.2023 r.)

N': . Kwerenda Liczba rekordow
wyszukiwania

1 exp very long chain fatty acid/ or exp very low birth weight/ or exp very low calorie diet/ 24,906

2 vicad deficiency.ab,kw;ti. 355
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wyszu'r(li-wania Kwerenda Liczba rekordéw
3 Long-Chain.ab,kwi,ti. 46,444
4 dehydrogenase.ab,kw,ti. 227,132
5 deficiency.ab,kw,ti. 541,452
6 3and4and 5 1,246
7 Pearson* Marrow-Pancreas Syndrome.ab,kwiti. 66
8 Acadvl.ab,kwiti. 373
9 Vicad-C.ab,kw,ti. 1
10 Vicad-H.ab,kw,ti. 0
11 1or2or6or7or8or9or10 26,463
12 (Trifunctional Protein Deficiency With Myopathy and Neuropathy).ab,kw;ti. 2
13 trifunctional.ab,kw,ti. 2,283
14 protein.ab,kwiti. 3,981,810
15 deficiency.ab,kw,ti. 541,452
16 with.ab,kwti. 31,650,625
17 myopathy.ab,kwi,ti. 42,978
18 neuropathy.ab,kwiti. 151,083
19 13 and 14 and 15 299
20 13 and 14 and 15 and 16 and 17 and 18 20
21 LCHAD.ab,kwti. 404
22 15 and 16 463,777
23 TFP.ab,kw,ti. 2,397
24 15 and 23 101
25 19 or 20 or 22 or 24 463,803
26 110r25 488,474
27 exp pyruvate dehydrogenase complex deficiency/ 719
28 Pyruvate.ab,kw,ti. 59,440
29 Dehydrogenase.ab,kw,ti. 227,132
30 Complex.ab,kwi,ti. 2,180,586
31 Disease.ab,kwi,ti. 6,704,422
32 28 and 29 and 30 and 31 800
33 PDH.ab,kw,ti. 4,487
34 Decarboxylase.ab,kw,ti. 37,161
35 33 and 34 58
36 PDHC.ab,kwiti. 559
37 33 0r 36 4,970
38 33 or 350r 37 4,970
39 Deficien*.ab,kw,ti. 890,253
40 38 and 39 684
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wyszu'r(li-wania Kwerenda Liczba rekordéw
Y| 27 or 32 or 40 1,850
42 exp glucose transporter 1/ 16,659
43 Glut1.ab,kw,ti. 9,587
44 GLUT-1.ab,kw,ti. 4,165
45 Syndrome.ab,kw,ti. 1,721,435
46 43 or 44 13,304
47 39 and 45 and 46 663
48 Glucose.ab,kwi,ti. 881,266
49 transporter.ab,kw,ti. 168,548
50 type1.ab,kw,ti. 3,174
51 type-1.ab,kw;ti. 328,831
52 50 or 51 330,784
53 48 and 49 and 52 1,675
54 SLC2A1.ab,kwti. 1,843
55 14 and 48 and 49 11,594
56 42 or 47 or 53 or 54 or 55 27,283
57 exp carnitine palmitoyltransferase |l deficiency/ 408
58 exp carnitine palmitoyltransferase I/ 5,120
59 exp carnitine palmitoyltransferase I/ and Deficien*.ab,kw,ti. 550
60 carnitine palmitoyltransferase Il deficiency.ab,kwiti. 160
61 carnitine palmitoyltransferase | deficiency.ab,kwiti. 22
62 carnitine palmitoyltransferase |A deficiency.ab,kw,ti. 4
63 carnitine palmitoyltransferase 2 deficiency.ab,kwiti. 32
64 carnitine palmitoyltransferase 1 deficiency.ab,kwiti. 10
65 carnitine palmitoyltransferase 1A deficiency.ab,kwiti. 17
66 carnitine palmitoyltransferase deficiency.ab,kw,ti. 83
67 57 or 58 or 59 or 60 or 61 or 62 or 63 or 64 or 65 or 66 5,666
68 Carnitine.ab,kwti. 26,025
69 palmitoyltransferase.ab,kwi,ti. 5,668
70 deficiency.ab,kw,ti. 541,452
71 68 and 69 and 70 689
72 67 or 71 5,886
73 CPT.ab,kwiti. 30,650
74 Deficien*.ab,kwiti. 890,253
75 73 and 74 1,019
76 72 or75 6,518
77 CPT | Deficiency.ab,kwiti. 30
78 CPT Il Deficiency.ab,kwi,ti. 225
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79 CPT 1 Deficiency.ab,kwi,ti. 13

80 CPT 2 Deficiency.ab,kwiti. 23

81 76 or 77 or 78 or 79 or 80 6,520

82 26 or 41 or 56 or 81 520,315

83 medium.ab,kw,ti. 705,888

84 chain.ab,kwiti. 922,755

85 trigliceride*.ab,kw,ti. 372

86 83 and 84 and 85 2

87 MCT*.ab,kwiti. 24,500

88 fatty.ab,kw,ti. 478,224

89 acid.ab,kw,ti. 2,400,857

90 83 and 84 and 88 and 89 7,180

91 86 or 87 or 90 31,043

92 82 and 91 2,545

93 limit 92 to yr="2023 -Current" 533

Tabela 14 Strategia wyszukiwania w bazie Cochrane — aktualizacja dla wskazan deficyt LCHAD, deficyt VLCAD, deficyt
dehydrogenazy pirogronianu, deficyt transportera glukozy GLUT-1, deficyt palmitylotransferazy karnityny (CPT)
(data wyszukiwania: 25.06.2026 r., data wyszukiwania we wczesniejszym opracowaniu: 21.02.2023 r.)

Nr wyszukiwania Kwerenda Liczba rekordéw
#1 MeSH descriptor: [Acyl-CoA Dehydrogenase, Long-Chain] explode all trees 7
#2 (vlcad):ti,ab,kw 27
#3 (deficiency):ti,ab,kw 31254
#4 (deficienc*):ti,ab,kw 33475
#5 #3 or #4 33 475
#6 #2 and #5 20
#7 (Long-Chain):ti,ab,kw 2449
#8 (dehydrogenase):ti,ab,kw 5028
#9 #5 and #7 and #8 23
#10 (Pearson* Marrow-Pancreas Syndrome):ti,ab,kw 1
#11 (Acadvl):ti,ab,kw 5
#12 (VIcad-C):ti,ab,kw 0
#13 (Vlcad-H):ti,ab,kw 0
#14 #1 and #5 6
#15 #14 or #6 or #9 or #10 or #11 or #12 or #13 33
#16 (Trifunctional Protein Deficiency With Myopathy And Neuropathy):ti,ab,kw 0
#17 (Trifunctional):ti,ab,kw 43
#18 (Protein):ti,ab,kw 109 373
#19 (With):ti,ab,kw 1899 351
#20 (Myopathy):ti,ab,kw 1157
#21 (Neuropathy):ti,ab,kw 14 712
#22 #17 and #18 and #19 and #20 and #21 0
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#23 (LCHAD deficiency):ti,ab,kw 7
#24 (LCHAD):ti,ab,kw 11
#25 #24 and #3 7
#26 #24 and #5 8
#27 (TFP):ti,ab,kw 143
#28 #27 and #5 7
#29 #16 or #22 or #23 or #25 or #26 or #28 10
#30 (Pyruvate):ti,ab,kw 954
#31 (Dehydrogenase):ti,ab,kw 5028
#32 (Complex):ti,ab,kw 42 412
#33 (Disease):ti,ab,kw 524 959
#34 #30 and #31 and #32 and #33 and #3 10
#35 (PDH):ti,ab,kw 92
#36 (Decarboxylase):ti,ab,kw 709
#37 #30 AND #36 1
#38 (pdhc):ti,ab,kw 3
#39 #35 or #37 or #38 96
#40 #39 and #4 6
#41 (#35 or #37 or #38) and #4 6
#42 #34 or #37 or #35 or #38 or #40 106
#43 (Glut1):ti,ab,kw 55
#44 (GLUT-1):ti,ab,kw 47
#45 GLUT 1 116
#46 #43 OR #44 OR #45 169
#47 (SYNDROME):ti,ab,kw 130 257
#48 #46 AND #3 AND #47 11
#49 (Glucose):ti,ab,kw 92 824
#50 (transporter):ti,ab,kw 5326
#51 (type1):ti,ab,kw 170
#52 (TYPE 1):ti,ab,kw 156 597
#53 TYPE-1 25177
#54 #51 OR #52 OR #53 157 219
#55 #49 AND #50 AND #54 1535
#56 (SLC2A1):ti,ab,kw 10
#57 (PROTEIN):ti,ab,kw 109 373
#58 #49 AND #50 AND #57 402
#59 #55 OR #56 OR #58 OR #48 1714
#60 #59 AND #4 41
#61 (Carnitine):ti,ab,kw AND (Palmitoyltransferase):ti,ab,kw AND (Deficienc*):ti,ab,kw 13
(Carnitine palmitoyltransferase 1 deficiency):ti,ab,kw OR (CPT 1):ti,ab,kw OR (CPT1):ti,ab,kw
#62 OR (carnitine pglmitoyltransferase 1):ti,ap,kw OR (carnitine palmitoyl transferase 1):t_i,_ab,kw OR 1749
(CPT I):ti,ab,kw OR (CPT type I):ti,ab,kw OR (CPT type IA):ti,ab,kw OR (carnitine
palmitoyltransferase I):ti,ab,kw OR (carnitine palmitoyltransferase 1A):ti,ab,kw
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Nr wyszukiwania Kwerenda Liczba rekordéw
(Carnitine palmitoyl transferase 2 deficiency):ti,ab,kw OR (carnitine palmitoyltransferase
#63 2):ti,ab,kw OR (carnitine palmitoyltransferase Il):ti,ab,kw OR (CPT Il):ti,ab,kw OR (carnitine 1716
palmitoyl transferase 2):ti,ab,kw OR (CPT 2):ti,ab,kw OR (CPT2):ti,ab,kw
#64 #15 OR #42 OR #63 OR #29 OR #61 OR #62 2198
#65 (medium):ti,ab,kw 22 829
#66 (chain):ti,ab,kw 24 217
#67 (medium-chain triglyceride):ti,ab,kw 383
#68 (medium-chain triglyceride*):ti,ab,kw 831
#69 (TRIGLYCERIDE®):ti,ab,kw 30 353
#70 #65 AND #66 AND #69 915
#71 (mct*):ti,ab,kw 1948
#72 (medium-chain):ti,ab,kw 1016
#73 (fatty):ti,ab,kw 30 812
#74 (acid):ti,ab,kw 113 592
#75 #65 and #66 1469
#76 #73 and #74 15 656
#77 #72 or #75 1469
#78 #76 or #77 16 774
#79 (MCFA*):ti,ab,kw 126
#80 #79 OR #71 OR #78 OR #70 18 188
#31 #79 OR #71 OR #78 OR #70 OR #67 OR #68 18 188
#82 #81 with Cochrane Library publication date from May 2023 to present 10
Tabela 15 Strategia wyszukiwania w bazie Medline — nowe wskazanie: deficyt mitochondrialnego biatka
tréjfunkcyjnego (MTP) (data wyszukiwania: 25.06.2026 r.)
. . Liczba
Nr wyszukiwania Kwerenda S
"mitochondrial trifunctional protein deficiency"[Title/Abstract] OR "mitochondrial trifunctional
1 protein deficient"[Title/Abstract] OR "mitochondrial trifunctional protein"[Title/Abstract] OR 4 858
"trifunctional protein deficiency"[Title/Abstract] OR "tfp deficiency"[Title/Abstract] OR "tfp
deficient"[Title/Abstract] OR "TFPD"[Title/Abstract] OR "MTP"[Title/Abstract]
"medium-chain fatty acid"[All Fields] OR "medium-chain fatty acids"[All Fields] OR "medium-
5 chain triglycerides"[All Fields] OR "medium-chain triglyceride"[All Fields] OR "medium-chain 42 552
triglycerides"[All Fields] OR "medium-chain triglyceride"[All Fields] OR "mol cell ther"[Journal]
OR "mol cancer ther"[Journal] OR "mct"[All Fields] OR "mcfa*"[All Fields]
3 #1 AND #2 27

Tabela 16 Strategia wyszukiwania w bazie Embase - nowe wskazanie: deficyt mitochondrialnego biatka
tréjfunkcyjnego (MTP) (data wyszukiwania: 25.06.2026 r.)

Nr wyszukiwania Kwerenda reli(ig::zw
1 mitochondrial.ab,kw,ti. 440,361
2 trifunctional.ab,kwi,ti. 2,283
3 protein.ab,kw;ti. 3,981,823
4 deficienc*.ab,kw,ti. 614,691
5 1and 2 and 3 and 4 276
6 mitochondrial trifunctional protein.ab,kw;ti. 339
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. . Liczba
Nr wyszukiwania Kwerenda rekordow

7 trifunctional protein deficiency.ab,kwiti. 148

8 TFP.ab,kwiti. 2,397

9 MTP.ab,kw,ti. 7,178

10 5or6or7or8or9 9,740

(medium chain triglyceride* or medium-chain triglyceride* or MCT* or medium chain fatty acid* or
11 ; ) e ) 29,518
medium-chain fatty acid*).ab,kw,ti.
12 10 and 11 54

Tabela 17 Strategia wyszukiwania w bazie Cochrane - nowe wskazanie: deficyt mitochondrialnego biatka
tréjfunkcyjnego (MTP) (data wyszukiwania: 25.06.2026 r.)

Nr Liczba
a . Kwerenda 5
wyszukiwania rekordéw
#1 (mitochondrial trifunctional protein):ti,ab,kw 13
#2 (trifunctional protein deficiency):ti,ab,kw 10
#3 (TFP):ti,ab,kw 143
#4 (MTP):ti,ab,kw 505
#5 (#1 OR#2 OR #3 OR #4) 653
46 (medium chain triglyceride* OR medium-chain triglyceride* OR MCT* OR medium chain fatty acid* 2 491
OR medium-chain fatty acid*):ti,ab,kw
#7 #5 AND #6 11

Tabela 18 Strategia wyszukiwania w bazie Medline — nowe wskazanie: glikogenoza typu lll (data wyszukiwania:

29.06.2026 r.)

Nr
wyszukiwania

Kwerenda

Liczba
rekordéw

"medium-chain fatty acid"[All Fields] OR "mct"[All Fields] OR "medium-chain triglycerides"[All Fields]
OR "medium-chain triglyceride"[All Fields] OR "medium-chain fatty acids"[All Fields] OR "medium-
chain triglycerides"[All Fields] OR "medium-chain triglyceride"[All Fields] OR "mct"[All Fields] OR
"mcfa*"[All Fields]

42,581

"Glycogen Storage Disease"[MeSH Terms]

7,289

"glycogenosis"[Title/Abstract]

1,701

"dextrinosis"[Title/Abstract]

10

a | |wWw|N

"GSD"[Title/Abstract]

3,095

("GSD"[Title/Abstract] OR "glycogen storage disease"[Title/Abstract] OR
"glycogenosis"[Title/Abstract]) AND ("type iii"[Title/Abstract] OR "type 3"[Title/Abstract])

394

"cori disease"[Title/Abstract] OR "cori s disease"[Title/Abstract] OR "debrancher
deficiency"[Title/Abstract] OR "forbes disease"[Title/Abstract] OR "limit dextrinosis"[Title/Abstract] OR
"glycogen debranching enzyme deficiency"[Title/Abstract] OR "debranching enzyme
deficiency"[Title/Abstract]

84

"Glycogen Storage Disease"[MeSH Terms] OR "glycogenosis"[Title/Abstract] OR
"dextrinosis"[Title/Abstract] OR "GSD"[Title/Abstract] OR (("GSD"[Title/Abstract] OR "Glycogen
Storage Disease"[Title/Abstract] OR "glycogenosis"[Title/Abstract]) AND ("type iii"[Title/Abstract] OR
"type 3"[Title/Abstract])) OR ("cori disease"[Title/Abstract] OR "cori s disease"[Title/Abstract] OR
"debrancher deficiency"[Title/Abstract] OR "forbes disease"[Title/Abstract] OR "limit
dextrinosis"[Title/Abstract] OR "glycogen debranching enzyme deficiency"[Title/Abstract] OR
"debranching enzyme deficiency"[Title/Abstract])

9,666

("medium-chain fatty acid"[All Fields] OR "mct"[All Fields] OR "medium-chain triglycerides"[All Fields]
OR "medium-chain triglyceride"[All Fields] OR "medium-chain fatty acids"[All Fields] OR "medium-
chain triglycerides"[All Fields] OR "medium-chain triglyceride"[All Fields] OR "mct"[All Fields] OR
"mcfa*"[All Fields]) AND ("Glycogen Storage Disease"[MeSH Terms] OR
"glycogenosis"[Title/Abstract] OR "dextrinosis"[Title/Abstract] OR "GSD"[Title/Abstract] OR
(("GSD"[Title/Abstract] OR "Glycogen Storage Disease"[Title/Abstract] OR
"glycogenosis"[Title/Abstract]) AND ("type iii"[Title/Abstract] OR "type 3"[Title/Abstract])) OR ("cori
disease"[Title/Abstract] OR "cori s disease"[Title/Abstract] OR "debrancher deficiency"[Title/Abstract]

21
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Nr Liczba
" . Kwerenda 5
wyszukiwania rekordow

OR "forbes disease"[Title/Abstract] OR "limit dextrinosis"[Title/Abstract] OR "glycogen debranching
enzyme deficiency"[Title/Abstract] OR "debranching enzyme deficiency"[Title/Abstract]))

Tabela 19 Strategia wyszukiwania w bazie Embase — nowe wskazanie: glikogenoza typu Ill (data wyszukiwania:
29.06.2026 r.)

Nr wyszukiwania Kwerenda reli(ig:gzw
1 medium.ab,kw,ti. 706,307
2 chain.ab,kwiti. 923,395

trigliceride*.ab,kw,ti. 372
4 1and 2and 3 2
5 MCT*.ab,kwiti. 24,524
6 fatty.ab,kw,ti. 478,598
7 acid.ab,kw,ti. 2,402,700
8 1and2and 6and 7 7,188
9 4or50r8 31,076
10 exp glycogen storage disease/ 14,533
11 glycogenosis.ti,ab,kw. 1,762
12 dextrinosis.ti,ab,kw. 4
13 gsd.ti,ab,kw. 4,262
14 ((gsd or glycogen storage disease or glycogenosis) and (type iii or type 3)).ti,ab,kw. 527
15 (cori disease or cori dis_ease or forbes _d_isease or debranc_her deficiency or _Iimit de_xtrinosis or glycogen 105

debranching enzyme deficiency or debranching enzyme deficiency).ti,ab,kw.

16 10or11or12or13or 14 or 15 17,167
17 9and 16 41

Tabela 20 Tabela 21 Strategia wyszukiwania w bazie Cochrane — nowe wskazanie: glikogenoza typu lll (data
wyszukiwania: 29.06.2026 r.)

Nr Kwerenda Liczba
wyszukiwania rekordow
(medium chain triglyceride* OR medium-chain triglyceride* OR MCT* OR medium chain fatty acid*
#1 b h e 2491
OR medium-chain fatty acid*):ti,ab,kw
#2 MeSH descriptor: [Glycogen Storage Disease] explode all trees 137
#3 (glycogenosis):ti,ab,kw 11
#4 (dextrinosis):ti,ab,kw 0
#5 (GSD):ti,ab,kw 164
#6 ((GSD OR "glycogen storage disease" OR glycogenosis) AND ("type IlI" OR "type 3")):ti,ab,kw 9
("Cori disease" OR "Cori's disease" OR "Forbes disease" OR "debrancher deficiency" OR "limit
#7 dextrinosis" OR "glycogen debranching enzyme deficiency" OR "debranching enzyme 4
deficiency"):ti,ab,kw

#8 #2 OR #3 OR #4 OR #5 OR #6 OR #7 288
#9 #1 AND #8 2
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