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PROGRAMIE 

BADANIA DIAGNOSTYCZNE WYKONYWANE W 

RAMACH PROGRAMU 

Funduszu Zdrowia. Kwalifikacja do programu oraz weryfikacja 

stanu 

zastosowanej terapii.  

 

1. Kryteria kwalifikacji  

-

syntazy cystationiny (CBS), reduktazy 5,10-

metabolizmu kofaktora kobalaminy (cbl C,D,E,F,G): 

wykluczeniu niedoboru witaminy B12 i kwasu foliowego. W 

taminy B12 

 

2) w przypadku rozpoznania homocystynurii klasycznej (deficyt 

6 

poziomu homocysteiny lub metioniny; kolejno w pierwszej dobie 

po podaniu doustnym 100 mg pirydoksyny, w przypadku braku 

 

nadal brak reakcji w trzeciej dobie testu zalecane jest 500 mg (u 

wynosi 300 mg). Poziomy homocysteiny i metioniny powinny 

 1. Dawkowanie 

1.1 Zalecana dawka dobowa betainy bezwodnej u 

wynosi 6 g. 

Preparat podaje si

w  dawkach podzielonych po 3 g. 

 

 

jest dawkowanie 

 

 

 1. Badania przy kwalifikacji: 

1) poziom homocysteiny c  

2) poziom metioniny we krwi (aminoacydogram);  

3) morfologia krwi;  

4) 12 i kwasu foliowego we krwi;  

5) 

z   

6) profil acylokarnityn met  

7) MRI OUN;  

8) konsultacja neurologiczna;  

9)  

10) badanie densytometryczne 

5   

11) 

 

 

2. Monitorowanie leczenia raz na 180 dni: 

1)  

2) poziom metioniny we krwi (aminoacydogram);  

3) morfologia krwi;  

4) 12, kwasu foliowego, witaminy 

250HD3 we krwi;  

5) poziom Ca, PO4 3-, fosfatazy alkalicznej we krwi; 

6)  

7) 

 

8) konsultacja neurologiczna;  

9) konsultacja dietetyczna. 
 



witaminy B6; 

biochemicznych wskazane jest potwierdzenie rozpoznania 

 

 

 

Leczenie t

 

 

 

 

- pacjenci z tym typem 

homocystynurii witaminoB6-

 

 leku, w tym 

 

- weryfikacji 

 

. 

przedstawieniu 

pacjenta. 

 

3. Monitorowanie programu 

1) gromadzenie w dokumentacji medycznej pacjenta danych 

owego 

Funduszu Zdrowia; 

2) 

 

3) przekazywanie informacji sprawozdawczo-

rozliczeniowych do 

NFZ w formie papierowej lub w formie elektronicznej, 

zgodnie z wymaganiami opublikowanymi przez Narodowy 

Fundusz Zdrowia. 

 

 


